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Préface

Clest avec grand plaisir que je préface ce nouveau livre traitant de la génétique
de la poule, écrit par des spécialistes de la génétique avicole.

Il y a vingt-cinq ans, javais publi¢ aux Editions de 'Inra un ouvrage destiné
principalement aux éleveurs amateurs et aux sélectionneurs des souches colo-
rées, Les Poules — Diversité génétique visible. Défendre la biodiversité, ce n’est pas
seulement protéger les especes sauvages, c’est aussi approfondir nos connaissances
sur les especes domestiquées qui ont permis a I'espece humaine d’étre ce quelle
est aujourd’hui. Lespece Gallus gallus présente tant de différentes mutations
agissant sur la morphologie, la coloration, et méme sur certaines anomalies
pathologiques, qu’elle peut servir de «modele animal» pour I'étude de maladies
telles que Iépilepsie, le diabete insipide, 'obésité, la goutte et certaines formes de
nanisme. Ces anomalies sont traitées dans ce nouvel ouvrage, alors que d’autres,
peu fréquentes, ne sont mentionnées que pour mémoire.

Cette mise 2 jour était souhaitable, et je suis persuadé que cet ouvrage sera en
bonne place dans la bibliothéque des éleveurs tant amateurs que professionnels.

Gérard Coquerelle
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Ancétres de la poule et domestication

Taxonomie

La poule appartient au genre Gallus, qui fait partie de la famille des Phasianidés
dans 'ordre des Galliformes. Ce genre comprend quatre espéces encore présentes
actuellement dans les zones de forét subtropicale ou tropicale de I'Asie du Sud-Est.
Afin de comparer la morphologie des espéces, et ensuite celle des races, la figure 1.1
présente les différentes parties du corps d’un coq ainsi que leur dénomination.
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1 Bec

2 Narines

3 Créte 14 Rémiges primaires

4 Crétillons (cachées)

5 Lobe de lacréte 15 Grandes couvertures

6 Plumes d'oreilles 16 Pilon (ou cuisse)

7 Oreillons 17 Tarses (ou pattes)

8 Camail (couvrant le cou) 18 Ergots

9 Selle (ou dos) 19 Pouce et doigts externe,
10 Faucilles médian, interne ?" Y= Interne
11 Rectrices (7 ou 8 paires) 20 Petites couvertures 19
12 Lancettes 21 Poitrine Médian
13 Rémiges secondaires 22 Plastron

(ou miroir) 23 Barbillons Externe

Figure 1.1. Différentes parties du corps d’un individu de "espéce Gallus gallus. © Gérard Coquerelle.



LES POULES

Ces quatre especes different par leur localisation géographique et leur morphologie.
— Lespece Gallus gallus, ou coq bankiva (en anglais Red junglefowl), a I'aire de
répartition la plus vaste, allant du sud-est de I'Inde et du sud de la Chine jusqu’a
I'Indonésie. Cette espece est celle qui ressemble le plus a la poule domestique, et
par exemple a la Gauloise dorée, avec une créte simple, un plumage trés coloré
chez le coq, avec la poitrine et la queue noires, un plumage plus terne chez la
poule, avec la poitrine saumonée et les tarses gris-bleu. Cinq sous-especes sont
décrites : G. g gallus (figure 1.2) et G. g. murghi (figure 1.3) ont des oreillons
blancs, alors que G. g bankiva (figure 1.4), G. g. jabouillei et G. g. spadiceus ont
des oreillons rouges. D’une maniére générale, ces sous-especes se distinguent plus
par le phénotype du coq que par celui de la poule, qui est toujours d’un gris-brun
assez neutre (figure 1.5).

Figure 1.2. A) Coq de la sous-espéce G. g. gallus, a oreillons blancs, ou coq rouge de Cochinchine.
B) Poule de la sous-espece G. g. gallus, a oreillons blancs. © Wittawat Molee.
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Figure 1.3. Coq de la sous-espéce G. g. murghi (Inde), a oreillons blancs. © Marc/Adobe Stock.
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Figure 1.4. Coq et poule de la sous-espéce G. g. bankiva (Java), a oreillons rouges; les plumes du
camail et de la selle du coq sont de couleur doré clair et plus arrondies que chez les autres sous-
especes. © Igbal/Adobe Stock.

Figure 1.5. Poule de la sous-espece G. g. spadiceus (nord-est de 'Inde et Thailande), a oreillons
rouges, ayant la poitrine saumonée et le dos gris-brun. © Pluto Mc/Adobe Stock.
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Ces cing sous-espéces different par leur aire de répartition, comme leur nom
commun l'indique, sachant que G. g spadiceus et G. g. gallus coexistent en
Thailande. Comme cette espéce est la plus proche morphologiquement du poulet
domestique, elle a tres tot été proposée comme I'ancétre de nos races de poules.
— Lespece Gallus sonneratii, ou coq de Sonnerat (en anglais Grey junglefowl),
montre un plumage 4 dominante plus argentée chez le coq (figure 1.6A) et la
poule (figure 1.6B) par rapport a G. gallus; le coq montre aussi des plumes du
camail cornées et une créte moins dentelée que celle du coq G. gallus; elle vit
uniquement dans le sud-ouest du continent indien. Des études moléculaires ont
montré que cette espece est A lorigine du caractere ‘peau jaune’ observé chez
nombre de races de poulets domestiques (Eriksson ez a/., 2008).

s

EE=
Figure 1.6. A) Coq de Uespéce Gallus sonneratii (Inde). © Wrightouther/Adobe Stock. B) Poule de
’espece Gallus sonneratii (Inde). © Phototrip.cz/Adobe Stock.

— Lespece Gallus lafayetii, ou coq de Lafayette (en anglais Sri Lankan junglefowl),
ne se trouve que sur I'lle de Sri Lanka; le male (figure 1.7) se distingue surtout
par une tache jaune vif sur la créte, également peu dentelée comme celle de
G. sonneratii, ainsi qu'une touffe de plumes bleu-violet en haut du cou.

— Lespece Gallus varius, ou coq de Java (en anglais Green junglefowl), se trouve sur
I'ile de Java et les iles environnantes, et présente la morphologie la plus originale
avec un plumage de coloration verdatre, des plumes arrondies chez le méle et
surtout un seul barbillon et une créte non dentelée, présentant avec la femelle des
zones colorées jaune et bleu en plus du rouge habituel (figure 1.8). On observe
aussi deux plumes rectrices supplémentaires a la queue. Enfin, le coq a un chant
trés particulier qui a conduit les marins de cette région 4 l'utiliser en tant que
vigie pour signaler les autres navires ayant aussi un coq en vigie.

Le plumage des coqs sauvages subit une mue en période de repos sexuel, la
mue d’éclipse, ot les plumes du camail, et dans une moindre mesure de la selle
(figure 1.1), deviennent noires et arrondies alors que la créte se flétrit. Le coq est


http://Phototrip.cz/Adobe
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Figure 1.7. Coq de Uespéce Gallus lafayetii (Sri Lanka). © Mylasa/Adobe Stock.

Figure 1.8. Coq de 'espéce Gallus varius (Java). © Agami/Adobe Stock.
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alors moins agressif. Une deuxieme mue conduit au plumage habituel du coq en
activité sexuelle. Ce phénomeéne n'est pas observé chez le coq domestique, sauf
rarement chez des cogs combattants.

Domestication

Depuis une trentaine d’années, les approches fondées sur I'analyse de TADN
se sont multipliées pour étudier la domestication chez la poule comme chez
d’autres especes. Le séquencage de TADN mitochondrial d’individus sauvages ou
domestiques porte soit sur un fragment du génome mitochondrial sur un grand
nombre d’individus, soit sur le génome mitochondrial entier pour un plus petit
nombre d’individus, et permet de tracer 'origine maternelle des populations.
Depuis 2004, le génome de la poule a été entierement séquencé, ce qui permet
de reconstituer en partie histoire des populations dans la mesure ou le génome
peut étre lu comme une archive. Les études de reséquencage du génome entier
se sont multipliées depuis 2020 grace a la baisse du colt du séquengage et a
l'augmentation de capacité des ordinateurs pour 'analyse des données.

Létude du génome entier a d’abord permis d’explorer plus finement les relations
phylogénétiques au sein du genre Gallus d’une part, entre les especes sauvages et
les poulets domestiques d’autre part. Actuellement, la structure phylogénétique
la plus probable au sein du genre Gallus est celle ot Uespece G. gallus se distingue
en premier d’un groupe comprenant les trois autres espéces, ou G. varius se sépare
des deux especes G. sonneratii et G. lafayetii qui sont les plus proches entre elles
(Mariadassou ez al., 2021; figure 1.9).

G. varius  G. sonneratii  G. lafayetii G. gallus

Figure 1.9. Schéma des relations phylogénétiques entre les quatre espéces du genre Gallus.
La longueur de chaque branche traduit la distance entre les espéces.

Des croisements restent possibles entre espéces, comme I'a montré I'étude du
génome d’individus G. sonneratii provenant de parcs zoologiques : plusieurs
individus de différents parcs portaient une mitochondrie provenant de I'espece
G. gallus, et 10 % de leur génome étaient plus proches de G. gallus que d’individus
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G. sonneratii capturés en Inde (Mariadassou ez al., 2021). Cette observation ne
peut s'expliquer que par un croisement entre des poules G. gallus, transmettant
leur mitochondrie, et des coqs G. sonneratii. Cet événement a pu se produire
car la morphologie des femelles differe trés peu entre espéces. De plus, 'analyse
réalisée a montré que les poules impliquées étaient plus probablement des
poules domestiques.

Concernant la domestication, les études moléculaires ont confirmé que I'espece
G. gallus était 'ancétre majeur du poulet domestique, mais pas 'ancétre unique,
puisque espéce G. sonneratii contribuerait  pres de 5% du génome de la poule
domestique, avec une proportion variable de 0,1 4 1,2 % selon les races. Au sein
de l'espece G. gallus, la sous-espece G. g. spadiceus a été proposée comme ayant
le plus contribué a la domestication (Wang ez al., 2020), mais la contribution de
G. g gallus ne peut étre éliminée A ce stade. Linterprétation des résultats molé-
culaires dépend en effet beaucoup de I'échantillonnage des individus sauvages
de ces deux sous-especes.

D’aprés une compilation récente des données archéologiques (Peters ez al., 2022),
la domestication de la poule aurait eu lieu dans la région centrale de la Thailande
actuelle. Le site le plus ancien montrant des preuves incontestées de présence de
poulet domestique est celui de Ban Non Wat (15,27°N —102,27°E), ot des restes
de poules domestiques datant de 3650 a 3250 ans avant le temps présent ont été
clairement identifiés. Linterprétation la plus consensuelle est donc celle d’une
domestication originelle dans cette zone, puis une diffusion en Chine centrale et
en Asie du Sud, précédant une migration vers 'ouest en Mésopotamie, puis vers
I’Afrique et la Méditerranée, et vers I'est en Océanie. Les foyers de domestication
auparavant proposés en Chine du Nord ou en Inde ne sont pas retenus.

Sur le plan fonctionnel, les mécanismes physiologiques modifiés par la domesti-
cation concernent d’abord le comportement. Une expérience de sélection réalisée
sur des poules de jungle a montré que la diminution de la peur vis-a-vis de I'étre
humain était associée & une modification du développement du cerveau (Tixier-
Boichard ez al., 2024). La comparaison du génome de poules domestiques et de
poules sauvages a aussi permis de montrer I'importance du récepteur a ’hormone
TSH, qui stimule elle-méme la production d’hormones thyroidiennes et intervient
dans la sensibilité a la photopériode (Tixier-Boichard ez a/., 2024). Un alléle du
geéne TSHR a été quasiment fixé chez le poulet domestique par rapport a 'ancétre
sauvage, et I'analyse ’ADN ancien représentatif de différentes périodes historiques
a montré que 'augmentation de la fréquence de cet alléle date du Moyen Age
et coincide avec un changement des pratiques d’élevage (Tixier-Boichard ez al.,
2024). Il ne s'agit donc pas & proprement parler d’'une mutation de domestication,
mais plutdt d’une réponse a la sélection imposée par ces pratiques.

Enfin, la domestication a permis de conserver de nombreuses mutations affectant
la morphologie ou la couleur du plumage, susceptibles de diminuer le camouflage
dans le milieu naturel et de conduire & un désavantage sélectif. Lélevage par I'espece
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humaine a retiré cette pression de sélection naturelle et a conduit a 'accumula-
tion d’une grande diversité morphologique chez les poulets domestiques, dont
le déterminisme est désormais mieux connu grace a la génétique moléculaire.

Différenciation des races

Les animaux domestiqués ont migré avec les populations humaines et ont progres-
sivement occupé presque toute la planete a partir du foyer de domestication
localisé en Asie du Sud-Est. Ainsi, d’aprés 'analyse d’os fossiles dans des fouilles
archéologiques, le poulet domestique serait arrivé en France il y a environ 2500 ans,
soit 500 ans avant I'ére chrétienne, alors qu’il ne serait arrivé que 1000 ans plus

tard en Afrique de I'Ouest (Peters ez al., 2022).

Alors que des races locales de poules présentes en Asie peuvent encore faire 'objet
de croisements avec des poules de jungle et accumuler de nouveaux variants
génétiques, les races européennes, géographiquement et temporellement tres
éloignées de I'ancétre sauvage, représentent I'état de la diversité de 'espéce au
moment de leur domestication, avant leur arrivée en Europe. Leur patrimoine
génétique est bien différent de celui des populations domestiques contemporaines
en Asie. En effet, elles aussi ont été soumises a la dérive génétique et a des effets
fondateurs liés au choix de certains animaux lors de la création d’une race, deux
phénomenes qui diminuent la diversité génétique. Il existe donc une séparation
historique et génétique entre les races de poules européennes et asiatiques, sauf dans
le cas de I'introduction récente de races asiatiques en Europe (Malomane et al.,
2019). En effet, une introduction massive de races asiatiques lourdes a eu lieu au
xviir® siecle, dont dérivent les poulets de chair et les pondeuses commerciales &
ceufs bruns. Il est possible, a I'aide de marqueurs moléculaires, de distinguer les
races de poules francaises qui ont subi cette introduction de celles qui ne 'ont
pas subie (Berthouly e al., 2008 ; Restoux ez al., 2022). De plus, on distingue
les races anciennes de type méditerranéen, qui seraient arrivées en France depuis
le Moyen-Orient et I'Inde, et celles de type continental, qui seraient arrivées par
I'Europe centrale depuis I'Asie centrale.

Une différenciation plus poussée des poules domestiques a eu lieu a la suite de
apparition de nouvelles mutations, de la dérive génétique et de 'adaptation aux
conditions locales. En particulier, les modifications de la couleur du plumage
et les variations morphologiques se sont accumulées sous I'effet de la sélection
réalisée par les éleveurs. Pour les plus anciennes, les races standardisées ont été
définies A partir du Moyen Age par leurs particularités morphologiques, soit de
couleur du plumage ou de la peau, soit de la forme de la créte, soit de la structure
du plumage. Ces caractéristiques ont le plus souvent un déterminisme génétique
simple, qui dépend d’un seul géne. Les genes impliqués dans cette variation
visible vont étre décrits dans cet ouvrage. Certaines races ont en commun des
particularités morphologiques qui ont défini des groupes de races. Par exemple,
le groupe bourguignon est caractérisé par la barrure autosomale, les oreillons
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blancs, les tarses gris-bleu, I'ceil brun, le plumage argenté et la coquille blanche,
alors que le groupe néerlando-normand se caractérise par la créte double, une
huppe volumineuse et la présence de favoris. On trouve également dans différentes
régions et différents pays des races Coucou, exprimant le phénotype de barrure
liée au sexe. La plupart de ces races sont localisées dans des régions coticres, ce
qui laisse entendre que ce phénotype a été introduit par voie maritime.

Au-dela des caracteres visibles, le génome des races de poules peut présenter
plus ou moins de variabilité. C’est pourquoi les marqueurs moléculaires peuvent
permettre de distinguer des races qui ont pourtant toutes la méme couleur de
plumage. Par exemple, les races Alsacienne, Barbezieux, Gasconne, Géline de
Touraine, Houdan, ont toutes un plumage noir, mais sont bien distinguées lors
du génotypage par des marqueurs moléculaires couvrant tout le génome (Restoux
et al., 2022). De plus, l'utilisation des marqueurs moléculaires permet de distin-
guer des croisements récents entre races, méme si celles-ci ont la méme couleur
de plumage. En effet, la couleur est déterminée par une faible proportion du
génome, et les différences génétiques entre deux races, dues a leur éloignement
géographique et a leur historique de sélection, représentent une bien plus grande
part de leur génome. Si I'on prolonge le raisonnement, on peut considérer que
reconstituer une race ancienne sur la seule base de son standard ne reconstitue
que son image, et non le patrimoine génétique qui faisait son originalité.
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Notions de base

La cellule, support de I'information génétique

Cellule et ADN

La cellule est délimitée par une membrane plasmique formée de deux couches lipi-
diques. Les cellules animales sont nucléées (ou eucaryotes), sauf quelques cellules
tres spécialisées, par exemple les hématies (globules rouges) ou les thrombocytes
(plaquettes) chez les mammiferes. Chez les oiseaux, les globules rouges sont nucléés.

Le noyau contient la plus grande partie de I'information génétique, sur des
molécules ’ADN (acide désoxyribonucléique). CADN est une macromolé-
cule complexe en forme de double hélice, composée de quatre bases azotées :
'adénine (A), la thymine (T), la cytosine (C) et la guanosine (G). Elle est
enroulée et compactée autour de complexes protéiques, ce qui forme la chro-
matine. Cette chromatine est organisée en différents chromosomes (figure 2.1).

Télomére

Centromeére
Chromosome

Chromatides

Séquence )
d’ADN %’

Chromatine

Double hélice
d’ADN

Figure 2.1. L'ADN est une molécule avec deux brins en double hélice. Elle s’enroule autour de
protéines pour former la chromatine. Lors de la division cellulaire, la chromatine se compacte et
se structure en chromosomes. Juste avant la division cellulaire, ’ADN est répliqué. Le chromosome
est donc constitué de deux chromatides identiques correspondant chacune a une des copies de la
molécule d’ADN. Elles sont unies par le centromére. La morphologie du chromosome est définie par
la longueur des bras et par la position du centromere. Les extrémités sont les téloméres.
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LCADN chromosomique est composé de séquences codant pour la synthése de

7 \ bl 7’ bl 7’ 7,7
protéines (les génes), et d’autres types de séquences (par exemple de TADN répéeé
ou des séquences non codantes régulatrices). Toutefois, un gene est lui-méme
constitué de segments non codants, les introns, et de segments codants, les exons.

Par segment codant, on entend une succession de bases qui vont étre transcrites
en ARN (acide ribonucléique), lui-méme ensuite traduit en une succession
d’acides aminés constituant la protéine codée par le gene. La correspondance
entre la séquence ADN et la succession d’acides aminés est décrite par un triplet
de bases, le codon (tableau 2.1). Un codon correspond a un seul acide aminé,
mais un acide aminé peut correspondre a plusieurs codons.

Tableau 2.1. Correspondance entre les codons et les acides aminés.

1 position 2¢ position du codon 3° position
du codon T C A G du codon
T Phénylalanine (F) Sérine (S) Tyrosine (Y) Cystéine (C) T

Phénylalanine (F) Sérine (S) Tyrosine (Y) Cystéine (C) C
Leucine (L) Sérine (S) STOP STOP A
Leucine (L) Sérine (S) STOP Tryptophane (W) G
C Leucine (L) Proline (P) Histidine (H) Arginine (R) T
Leucine (L) Proline (P) Histidine (H) Arginine (R) C
Leucine (L) Proline (P) Glutamine (Q) Arginine (R) A
Leucine (L) Proline (P) Glutamine (Q) Arginine (R) G
A Isoleucine (I) Thréonine (T) Asparagine (N) Sérine (S) T
Isoleucine (I) Thréonine (T) Asparagine (N) Sérine (S) C
Isoleucine (I) Thréonine (T) Lysine (K) Arginine (R) A
Méthionine (M)  Thréonine (T) Lysine (K) Arginine (R) G
G Valine (V) Alanine (A) Acide aspartique (D) Glycine (G) T
Valine (V) Alanine (A) Acide aspartique (D Glycine (G) C
Valine (V) Alanine (A) Acide glutamique (E)  Glycine (G) A
Valine (V) Alanine (A) Acide glutamique (E) ~ Glycine (G) G

Une substitution non synonyme est le remplacement d’une base par une autre
dans une séquence codante qui change 'acide aminé obtenu. Par exemple, une
substitution d’un C par un A dans un triplet TCT, qui devient TAT, conduit a
remplacer une sérine par une tyrosine dans la protéine finale, ce qui peut altérer la
fonction de la protéine. Trois codons sont particuliers : TAA, TAG, TGA. Ce sont
des codons STOP, car ils arrétent la transcription. Ainsi, une substitution d'un G
par un A dans le codon TGG, en position 2 ou en position 3, arréte la transcrip-
tion. Dans la suite de cet ouvrage, on décrira de fagon résumée une substitution
d’une base C par une base A en écrivant C1205A, ot 1205 est la position de la
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base dans la séquence du gene, et le remplacement d’un acide aminé sérine (S)
par une tyrosine (Y) en écrivant S102Y, ot 102 est la position de I'acide aminé
dans la séquence de la protéine.

Les substitutions d’une base par une autre, qui résultent d’'une erreur aléatoire
de recopie de TADN, sont rarement localisées dans les séquences codantes, car
celles-ci représentent une faible proportion du génome. De plus, les modifica-
tions localisées dans les séquences codantes sont souvent contre-sélectionnées.
On verra plus tard que la présence d’une substitution non synonyme dans un
gene peut entrainer une modification de la couleur du plumage; cest le cas de
la dilution ‘lavande’. Toutefois, les modifications de la séquence dans les régions
non codantes peuvent aussi avoir un effet important en modifiant 'expression du
gene, et donc la synthese de la protéine, sans que sa nature soit modifiée. Il peut
sagir d’'une augmentation, d’'une diminution ou d’une suppression de la synthese
de la protéine, ou encore d’une expression du géne dans un tissu, ou bien a un
stade ol ce gene ne sexprime pas d’habitude. On en verra plusieurs exemples
pour les mutations de la forme de la créte. Enfin, lorsque la modification se situe
a la jonction entre un intron et un exon, la protéine peut étre trés modifiée par
absence ou ajout d’une suite d’acides aminés.

Lensemble de ces séquences d’ADN, codantes ou non, constitue le génome
d’un individu qui est pris en compte pour 'étude de 'hérédité. Le génome des
oiseaux est diploide (272), Cest-a-dire qu'il contient deux copies de I'information
génétique (une copie héritée de chaque parent). Les chromosomes vont donc
par paires de chromosomes homologues, avec une molécule ’ADN par chro-
mosome. Les cellules somatiques d’un animal ont toutes le méme génome, mais
nen expriment qu'une partie, selon leur différenciation et leurs fonctions.

Le noyau contient également un nucléole, véritable usine interne de la cellule.
Lenveloppe nucléaire est constituée de deux membranes qui, par les pores
nucléaires, permettent au noyau de communiquer avec le cytoplasme. Celui-ci
contient un cytosquelette filamenteux, des lysosomes, 'appareil de Golgi, le
réticulum endoplasmique, le centrosome et les mitochondries. Ces derniéres
sont des organites impliqués dans le métabolisme énergétique de la cellule.
On y trouve un autre type d’ADN : TADN mitochondrial (ADNmt). Celui-ci
est exclusivement transmis par la mére, car il est apporté par le cytoplasme de
I'ovocyte. Il évolue uniquement par mutations. Il est principalement étudié lors
des études de biologie évolutive et de génétique des populations, car il permet de
suivre la structuration des populations par leur origine maternelle.

Transmission de l'information génétique

’information génétique est globalement transmise de facon compléte et sans erreur
Linformation génétique est global tt de fag lete et
"une cellule somatique a 'autre et d’'une génération a autre. Il existe ainsi deux
d 1lul tique & l'autre et d’une g t lautre. Il exist d
types de divisions cellulaires tres élaborées. Pour les cellules somatiques, il s'agit
e la mitose. Elle consiste en la duplication du matériel génétique de la cellule
de la mitose. Ell te en la duplication d tériel génétique de la cellul
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et sa répartition égale dans les deux cellules filles de facon a ce qu'elles soient
génétiquement identiques a la cellule mere. Pour les cellules germinales (cellules
reproductrices), 'enjeu est de passer d’un génome diploide (272) 2 un génome
haploide (7), chacun des parents apportant ainsi chaque moitié complémentaire
de I'information génétique lors de la fécondation (rencontre d’un spermatozoide
et d’'un ovocyte pour former un ceuf & 27 chromosomes).

La mitose

Elle permet la croissance tissulaire et le renouvellement cellulaire. Le cycle cellulaire
dure en moyenne 24 heures. Lors de I'interphase, la cellule va assurer ses fonctions
biologiques et répliquer ses molécules ’ADN (phase de synthése) de fagon a
doubler la quantité  ADN en amont de la division. A ce stade, les chromosomes
ne sont pas visibles et sont débobinés en longs filaments de chromatine. Puis la
cellule mere (27) va se diviser lors de la mitose (figure 2.2) pour donner deux
cellules filles (272) identiques. Durant ce processus, qui dure environ une heure,
la chromatine va se compacter pour faire apparaitre les chromosomes.

Cette division cellulaire s'effectue en quatre phases successives.

— La prophase. Durant cette premiere phase, la chromatine se condense progres-
sivement en chromosome. A ce stade, chaque chromosome est constitué de deux
chromatides identiques, résultat de la phase de synthése et donc de la réplication de
’ADN. Le centrosome a été également dupliqué : il y en a un & chacun des poles
de la cellule. Des faisceaux de microtubules vont se former par polymérisation
entre les deux centrosomes pour former le fuseau achromatique (figures 2.2B et
2.2C). Ce fuseau va permettre de guider les chromosomes vers chacun des pdles.
— La métaphase. Lors de cette seconde phase, la membrane nucléaire dispa-
rait, tandis que les chromosomes se regroupent, formant la plaque équatoriale
(figure 2.2D). Cest pendant cette phase que les chromosomes acquierent leur
structure typique et quils sont étudiés en cytogénétique. Ces chromosomes
peuvent étre colorés par différents procédés et étre identifiés par leur taille, leur
morphologie et leur profil en bandes chromosomiques révélées par certains traite-
ments chimiques. Leur forme est déterminée par 'emplacement du centromére.
En effet, pour une paire chromosomique donnée, la position du centromére est
constante et définit la catégorie morphologique des chromosomes : chromosome
métacentrique lorsque le centromeére occupe une position médiane et sépare chaque
chromosome d’une paire en deux bras égaux; chromosome submétacentrique
lorsque le centromeére divise chaque chromosome de la paire en deux bras lége-
rement inégaux ; chromosome acrocentrique lorsque le centromére est presque a
une extrémité de chaque chromosome de la paire et détermine ainsi des bras tres
inégaux ; chromosome télocentrique lorsque le centromere est en bout de chaque
chromosome de la paire. Des techniques de préparation utilisant la fluorescence
ou une coloration déterminent I'apparition de bandes d’intensités différentes,
spécifiques de chaque paire chromosomique. Enfin, des marqueurs moléculaires
propres a chaque chromosome peuvent étre utilisés pour marquer les chromosomes



Notions de base

Cytoplasme

Membrane plasmique

Centrosome Nucléole

Aster
Enveloppe

nucléaire

©

Plaque équatoriale

Fuseau
achromatique

D
E E'
G=A
A et G Interphase B Début de prophase
C Finde prophase D Métaphase
E et E' Anaphase F Télophase

Figure 2.2. La division cellulaire : la mitose. Pour simplifier, les éléments du cytoplasme n’interve-
nant pas directement dans la transmission chromosomique ne sont pas figurés; de méme, le nombre
de chromosomes est de trois pour faciliter la lecture. © Gérard Coquerelle.

en fluorescence ou localiser des génes. Le caryotype est obtenu en classant les
paires homologues. Pour une espéce donnée, le nombre de chromosomes et le
caryotype sont identiques : cest la structure du génome.

— Lanaphase. Chaque chromosome se scinde en deux chromosomes fils, lesquels
se dirigent en parts égales (et symétriques) vers les poles du fuseau (figure 2.2E).
— La télophase. Les noyaux fils s'individualisent, s'enveloppent d’une nouvelle
membrane nucléaire, et le cytoplasme se divise a son tour pour donner deux
nouvelles cellules filles, semblables entre elles ainsi qu’a la cellule mere dont
elles sont issues (figure 2.2F). Chacun des noyaux des cellules filles possede
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donc le méme nombre de chromosomes que celui de la cellule mere. A cette
constance numérique sajoute une constance morphologique.

La méiose

La méiose est une division cellulaire complexe qui se déroule dans la lignée
germinale pendant la gamétogenése. Elle va permettre de passer d’une cellule
mere a 27 (diploide) & quatre cellules filles a 7 (haploides) (figure 2.3). Ces cellules
filles donneront les gametes (spermatozoides ou ovocytes). C’est aussi durant
la méiose qu’il va y avoir un brassage de TADN parental (la recombinaison)
qui va assurer la diversité génétique des gametes (et des futurs descendants).
Chaque gamete correspond ainsi & une combinaison unique et compléte
des genes du parent.

La méiose est constituée de deux divisions successives. La premiére, ou méiose I
(méiose réductionnelle), voit le nombre des chromosomes des cellules filles diminuer
de moitié par rapport aux cellules meres. Une cellule & 27 va permettre d’obtenir
deux cellules filles & 2 chromosomes. La seconde, ou méiose II (méiose équation-
nelle), ressemble 2 une mitose normale, mais la cellule mére & #» chromosomes va
donner deux cellules filles & 7 chromosomes.

Enfin, il y a une grande différence entre la méiose male et la méiose femelle.
Chez les males, le processus est plus simple et continu et, a partir d’une cellule,
on obtiendra quatre gametes. Chez la femelle, une cellule germinale n’aboutira
qu'a un seul ovule, les autres cellules étant des globules polaires. La méiose sera
également bloquée en cours de processus et ne s’achévera qu'a la fécondation.

Division de méiose |

La prophase de la méiose I dure plus longtemps et elle est plus complexe que
celle d’une mitose. La chromatine va se condenser et les chromosomes homo-
logues vont sapparier et former des tétrades. Les cytogénéticiens ont divisé cette
prophase de méiose I en cinq stades successifs :

— durant le leptotene, la chromatine devient visible sous forme de filaments
chromosomiques longs et emmélés. Chaque chromosome est formé de deux
chromatides sceurs;

— pendant le zygotene, les chromosomes de chaque paire — 'un d’origine pater-
nelle et 'autre d’origine maternelle — s'apparient d’abord en quelques points puis
sur toute leur longueur. Ils sont unis par le complexe synaptonémal (complexe
protéique), qui apparie les chromosomes homologues comme le ferait une
fermeture éclair;

— au pachytene, les nodules de recombinaison apparaissent et vont permettre des
échanges chromatidiens, ou crossing-over. Les chromosomes sont tres épais. Cette
phase est la plus longue et va durer plusieurs jours;

—au début du diplotene, les deux chromosomes de chaque paire apparaissent
clivés longitudinalement en deux chromatides sauf au niveau du centromere.
Chagque paire de chromosomes est donc composée de quatre chromatides attachées
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Figure 2.3. La division cellulaire : la méiose; pour simplifier, nous n’avons figuré que deux chro-
mosomes. © Gérard Coquerelle.
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par certains points, les chiasmas. Pour le bon déroulement de la méiose, il faut
au moins un chiasma par bras chromosomique. Ces chiasmas correspondent
aux endroits ot deux des quatre chromatides non-sceurs échangent du maté-
riel génétique (ADN). Les chiasmas se déplacent vers 'extrémité des bras et
leur nombre diminue. Chez les oiseaux femelles, les chromosomes des ovocytes
deviennent gigantesques et forment de grandes boucles d’ ADN avec un fort taux
de transcription. Ce sont les chromosomes en écouvillon;

— la fin de prophase de la méiose I sappelle la diacinése. La membrane nucléaire
et les nucléoles disparaissent. Le fuseau se met en place.

A la métaphase I, les chromosomes de chaque paire sont toujours solidaires au
niveau de certains chiasmas mais plus au niveau des centromeéres. Les centromeéres
homologues se disposent sur le fuseau de part et d’autre de la plaque équatoriale.

A Tanaphase I, il y a séparation des derniers chiasmas, les chromosomes de
chaque paire migrent chacun vers les poles de la cellule et sont encore clivés en
deux chromatides.

A la télophase I, 4 chaque pole on obtient 7z chromosomes. Il peut y avoir recons-
titution de noyaux, comme lors de la mitose dans la plupart des espéces, ou bien
démarrage immédiat de la méiose II.

Division de méiose Il

La méiose II ressemble a une mitose classique, mais il n’y a pas duplication des
chromosomes puisque les chromosomes sont déja constitués de deux chromatides.

La gamétogenese

Lors du développement embryonnaire, les cellules germinales primordiales se
forment a partir de 'ectoderme. Elles vont migrer des les premiers jours de
Iincubation vers les ébauches génitales. Ces cellules souches germinales vont
évoluer en spermatogonies chez les males et en ovogonies chez les femelles. Ces
cellules sont les précurseurs des spermatocytes et des ovocytes.

Les spermatozoides sont produits dans les testicules, qui sont intra-abdomi-
naux chez les oiseaux. Les spermatogonies se multiplient toute la vie. Chaque
spermatogonie évolue en spermatocyte I, qui donnera deux spermatocytes II et
quatre spermatides, lesquelles se différencieront en spermatozoides (figure 2.4).
Des spermatocytes I sont observés des I'éclosion du poussin, mais ce n’est que vers
7 semaines que les premiéres spermatides apparaissent. Les premiers spermato-
zoides seront quant i eux observés vers I'age de 12 semaines. A partir de cet 4ge,
la spermatogenése devient continue et dure environ 14 jours; elle a lieu dans les
tubes séminiferes. Elle s'effectue méme en hiver chez le coq domestique, alors que
cette production est saisonnée chez le coq sauvage. Les souches lourdes peuvent
avoir un début de spermatogenése plus tardif. La spermatogenése est donc un
phénomene progressif et continu, qui se met en place précocement, mais qui ne
sera vraiment intense qu’a partir de la puberté.
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Lovogenese

Lovogenese a lieu dans la grappe ovarienne (figure 2.4). Alors que les sper-
matogonies se multiplient toute la vie, les ovogonies se multiplient seulement
pendant les deux premicres semaines du développement embryonnaire, puis se
différencient en ovocytes et entrent en méiose. A I'éclosion, la future poulette
dispose donc d’un stock limité d’ovocytes I au stade diplotene de la prophase I,
stade qui perdurera jusqu'a la puberté. La premiére division de méiose s’acheéve
peu de temps avant 'ovulation et conduit a la formation d’un ovocyte II et &
Pexpulsion d’un premier globule polaire. Apres I'ovulation, 'ovocyte IT démarre
la 2¢ division de méiose et reste bloqué en métaphase II jusqu’a la fécondation.
Lovocyte II terminera sa 2° division de méiose et expulsera le 2¢ globule polaire
lors de la fécondation. Lovocyte est une cellule trés volumineuse (3 & 4cm de
diametre) qui comporte le disque germinal (3 44 mm) et une grande accumulation
de réserve (vitellus). Cette cellule correspond au jaune de I'ceuf. Leeuf de poule
contient donc I'ovocyte et de nombreuses réserves (Blesbois, 2011).

Alors que chaque spermatocyte I donnera quatre spermatozoides, chaque ovocyte
donnera un ovocyte et deux globules polaires. Les spermatozoides ainsi obtenus
seront différents entre eux, ainsi que les ovocytes, du fait de la recombinaison
génétique qui a eu lieu lors du brassage intrachromosomique, notamment au stade
diplotene. Nous aborderons plus loin les conséquences de cet échange ’ADN
entre les deux chromosomes d’'une méme paire.

Les gametes males et femelles (respectivement spermatozoides et ovocytes) ne
contiennent chacun que la moitié des chromosomes (un chromosome de chaque
paire). Lors de la fécondation, le matériel génétique du pere et de la mére sont unis
pour reconstituer une cellule a 2 chromosomes qui donnera I'ceuf embryonné.

Le génome de la poule

Le caryotype aviaire

Le caryotype de la poule a été décrit pour la premiere fois en 1976. Il présente
2n = 78 chromosomes, répartis en 8 paires de macrochromosomes (les plus
grandes), en 30 paires de chromosomes petits & minuscules, les microchromosomes,
et en une paire de chromosomes sexuels Z et W (figures 2.5 et 2.6).

Cette structure du génome est typique des oiseaux et trés bien conservée chez les
volailles. Le caryotype de la poule est méme tres proche du caryotype ancestral
aviaire. Il peut exister des variantes du caryotype impliquant de petits réarrange-
ments chromosomiques responsables de phénotypes différents, comme la forme
de la créte ou 'emplumement du cou (voir la description des mutations de la créte
au chapitre 5 et du phénotype ‘cou nu” au chapitre 4). On parle alors de variants
structuraux, qui peuvent consister en I'inversion d’un segment chromosomique,
sa duplication ou sa suppression (délétion), ou son déplacement dans une autre
région chromosomique (insertion, translocation).
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Figure 2.5. Chromosomes métapha-
siques de coq. Les petits points qui
semblent étre des poussiéres sont des
microchromosomes. © Valérie Fillon.

Les microchromosomes
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Figure 2.6. Caryotype de coq : les chromosomes sont
rangés par paires suivant leur taille. Aprés les 8 paires les
plus grandes et la paire de chromosomes Z, il est difficile
d’identifier les microchromosomes si on ne dispose pas de
marqueurs spécifiques. © Valérie Fillon.

La présence des microchromosomes a considérablement compliqué I'étude du
génome de la poule. Un caryotype standard a pu étre établi pour les 8 macro-
chromosomes et les chromosomes sexuels (Ladjali-Mohammedi ez /., 1999).
Mais la taille des microchromosomes ne permettait ni de réaliser des colorations
en bandes, ni de repérer la position du centromere. Il était donc impossible
de les identifier et de les apparier. Grice aux techniques de biologie molécu-
laire, des étiquettes fluorescentes ont pu étre développées a partir de sondes
(petites séquences ’ADN connues) pour chaque paire de microchromosomes
(Fillon ez al., 1998 ; Masabanda ez al., 2004) (figure 2.7).

Cette caractérisation fastidieuse a permis de comprendre que, malgré leur petite
taille, les microchromosomes contiennent plus de la moitié des geénes, alors qu’ils
ne représentent que 30% du génome (Fillon, 1998). Ils constituent de petits
groupes de génes qui ont été conservés ensemble au cours de I'évolution chez les

Figure 2.7. Hybridation de sondes fluorescentes
sur une métaphase de coq pour identifier cing paires
de microchromosomes avec des marqueurs spécifiques.
D’apreés Fillon et al., 1998, image retouchée.
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vertébrés (Waters ez al., 2021). Ils conférent également un fort brassage génétique
lors de la méiose car, bien qu'ils soient trés petits (environ 1 Mb), ils vont étre le
siege d’une recombinaison obligatoire. Leur présence en si grand nombre dans
les caryotypes aviaires continue d’intriguer les scientifiques.

Les chromosomes sexuels et le déterminisme du sexe

Une autre particularité concerne les chromosomes sexuels. A la différence de
ce que I'on connait chez les mammiferes, chez les oiseaux, le sexe femelle est
hétérogamétique ZW et le sexe male est homogamétique ZZ. Les ovocytes de la
poule possedent donc soit un Z soit un W, ce qui va déterminer le sexe du futur
poussin. Le chromosome Z est de la taille des paires 4 et 5, alors que le W est plus
petit et est de la taille de la paire 8. Une partie importante du chromosome Z n’a
pas de correspondance sur le W. Les geénes portés par le chromosome Z peuvent
donc étre présents a I'état soit homozygote, soit hétérozygote chez le male, qui
a deux chromosomes Z. La poule n’ayant qu'un chromosome Z, les génes portés
par la partie spécifique a ce chromosome ne peuvent se trouver qu'en une seule
copie, ce qui correspond a un état hémizygote.

Chez les oiseaux, il n’y a pas d’inactivation d’un des Z chez les males : les genes
sexpriment donc généralement deux fois plus chez le coq que chez la poule.
Le mécanisme de déterminisme du sexe n'est que partiellement élucidé, mais il
serait lié a cette absence de compensation de dosage. Lors de 'embryogenese,
le gene DMRTT sur le chromosome Z joue un réle clé dans le développement
des testicules : il réprime les génes de la voie ovarienne quand il est fortement
exprimé (individu ZZ), alors qu'un niveau d’expression plus faible de DMRT1
(individu ZW) est compatible avec Iactivation de la voie ovarienne. D’autres
genes du chromosome Z pourraient intervenir dans le développement sexuel. Le
chromosome W ne comporte qu'un petit nombre de génes qui ne semblent pas
liés au développement sexuel. Mais il n’est pas exclu qu'il puisse intervenir dans
la différenciation des ovaires ou dans I'inhibition du développement testiculaire.

Le séquencage du génome de la poule

La poule (G. g. domesticus) est la premiére espece d’élevage a avoir eu son génome
séquencé en raison de sa position évolutive comme premier représentant de la
classe des oiseaux. Lobjectif était de comprendre I'évolution des vertébrés et
d’améliorer 'annotation du génome humain, c’est-a-dire I'identification des
genes et de leurs fonctions, en s'appuyant sur les séquences conservées au cours
de Iévolution. La poule est également une espece d’élevage de forte importance
économique au niveau mondial, et des études de génomique étaient nécessaires
pour comprendre I'expression et la transmission des caracteres. Cest aussi une
espéce modele en biologie, notamment en embryogenese.

Le premier génome de référence a été obtenu en 2004 en séquencgant une poule
de jungle consanguine homozygote. Lassemblage du génome a été compliqué
en raison de la présence des microchromosomes, trés riches en bases G et C,
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et pas tous identifiés. Il a fallu développer plusieurs stratégies de cartographie
du génome pour intégrer toutes les informations et attribuer une séquence par
chromosome (Vignal, 2011). Lassemblage du génome publié en 2004 couvrait
un milliard de paires de bases (1 Gb) pour un nombre de genes estimé & environ
20000. Les techniques de séquencage ont beaucoup évolué, elles sont devenues
plus rapides et moins coliteuses. Ceci a permis de faire plusieurs reséquencages
et de mettre a jour les données de séquences pour produire une 6° version de
I'assemblage de référence (galGal6) d’environ 1,065 Gb, couvrant 34 paires de
chromosomes et comprenant pres de 17000 génes codants (Warren et a/., 2017).
Les plus petits microchromosomes et les séquences répétées ont pu étre séquencés
et assemblés en combinant plusieurs technologies de séquencage'.

Le reséquencage des génomes de différents individus permet aussi d’identifier
les positions variables entre ces individus, la variation la plus simple étant le
remplacement d’une base par une autre, on parle de SNP (pour single nucleotide
polymorphism). Des millions de SNP ont été identifiés chez la poule, comme chez
d’autres especes. Ce sont des marqueurs utilisés pour comparer la diversité géné-
tique entre races ou étudier leur consanguinité. Afin de faciliter la comparaison
entre populations et de diminuer les cofits, il est possible de définir un ensemble
de plusieurs milliers de SNP assez souvent variables, c’est-a-dire que 2 alleles
existent a cette position dans un grand nombre de populations. Cet ensemble de
SNP est ensuite regroupé sur un support permettant le génotypage automatique
d’un grand nombre d’animaux en méme temps : la puce de génotypage.

Il existe plusieurs puces comportant de 10000 a 600000 marqueurs SNP, fonc-
tionnant avec deux technologies principales développées par I'entreprise Illumina
ou par l'entreprise Affymetrix (devenue Thermofisher). Il est souvent nécessaire
de commander ces puces par séries de 384 animaux, voire plus, ce qui incite les
chercheurs a regrouper leurs projets.

La composition du génome

Le génome des oiseaux est plus compact et trois fois plus petit que celui des
mammiferes. Chez les vertébrés, la proportion de séquences répétées varie générale-
ment de 30 4 55 %, alors qu’elle ne représente pas plus de 15 % du génome chez les
oiseaux. Il peut s’agir de motifs de longueurs variables, répétés en tandem plusieurs
fois, comme par exemple au niveau des télomeres ou des centromeres. Mais il
existe aussi des séquences répétées dispersées constituées en grande partie par des
séquences rétrovirales endogenes ou des éléments transposables. Les séquences
rétrovirales endogenes se sont formées par I'intégration du matériel génétique de
rétrovirus (virus @ ARN capables de transcrire leur ARN en ADN qui est intégré
dans le génome de la cellule infectée) dans TADN chromosomique au cours de
I’évolution, et on les retrouve chez de nombreux vertébrés.

! Cassemblage du génome est public et peut étre interrogé grice a des applications disponibles sur
Internet : UCSC Genome Browser (https://genome.ucsc.edu) ou Ensembl (www.ensembl.org),
notamment.
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Ces séquences sont transmises dans la descendance de fagon mendélienne, de
la méme fagon que les génes. Chez le poulet, les plus abondantes sont les CRI1
(chicken repeat 1), qui existent aussi chez certains reptiles et peuvent étre plus ou
moins tronquées. Le chromosome W est constitué de 87 % de séquences répétées.
Une autre famille de séquences rétrovirales endogeénes (ALVE) est tres proche du
rétrovirus de la leucose. Ces séquences sont spécifiques de la poule, présentes en
petit nombre de copies, intégrées dans quelques sites seulement. Selon les sites
d’intégration, elles peuvent s'exprimer ou pas, et induire de nouveaux phénotypes
(couleur de la coquille, vitesse d’emplumement). Certaines conférent méme une
sensibilité a la leucose et au sarcome de Rous.

Les lois de Mendel et les bases moléculaires

Le mode de transmission

Les lois de Mendel décrivent les modalités de transmission héréditaire d’un
caractere phénotypique qui dépend d’'un gene généralement présent sous deux
formes, les alléles. Avant de connaitre la structure moléculaire d’'un géne, on
parlait plutdt de locus pour désigner la position sur le chromosome ou se situe
le contréle génétique d’un caractere. La nomenclature de description de ces
locus a changé depuis 1996 (Crittenden ez al., 1996) : elle ne comporte que des
majuscules, et le symbole de I'allele sauvage devient NV au lieu de +. Le symbole *
est utilisé pour séparer le symbole du locus de celui de I'allele. Le locus et I'allele
muté portent généralement I'initiale ou les deux premieres lettres décrivant le
phénotype nouveau. Par exemple, pour le phénotype ‘cou nu’, le symbole du
locus est NA (pour naked neck), alléle sauvage est noté NA*N (allele /V au locus
NA) et I'allele muté est noté NA*NA.

La correspondance entre I'ancienne nomenclature et celle actuellement utilisée,
donc dans cet ouvrage, est décrite en annexe 1 pour quelques locus pris en
exemple. Un individu qui porte deux alleles identiques pour un gene, qu’ils
soient de type sauvage ou muté, est homozygote, alors que s’il porte deux
alleles différents, il est hétérozygote. Par exemple, le génotype d’un animal
hétérozygote pour lallele ‘cou nu’ sera noté NA*N/NA*NA ou *N/*NA.
Cette convention sapplique aux geénes qui sont portés par un autosome.
Pour un locus lié au sexe, tel que S (pour silver), le génotype de la femelle ne
présente qu'un seul alléle, 'animal est hémizygote et son génotype sera noté
S*N/W ou §*S/W selon Ialléle porté, le Wreprésentant le chromosome sexuel,
comme exposé précédemment.

Le mode de transmission récessif implique que les deux alleles soient mutés
pour que le phénotype nouveau soit observé, alors que, dans le cas d’'un mode
de transmission dominant, il suffit qu'un seul des deux alléles soit muté pour
entrainer une modification du phénotype. Un exemple de phénotype dont le
déterminisme est dominant est la créte en rose, au locus R (figures 2.8 et 2.9).
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Figure 2.8. Illustration de la dominance compléte observée dans les produits d’un croisement entre
un coq porteur homozygote de ’allele muté R*R et une poule homozygote pour [’alléle sauvage R*N;
les produits F1 ont tous une créte en rose, et, lorsqu’on reproduit un coq F1 avec une poule F1,
1/4 des produits F2 ont une créte de type sauvage et 3/4 ont une créte en rose, mais 1/2 sont porteurs
hétérozygotes de l’alléle R*R et 1/4 sont porteurs homozygotes; les proportions sont indépendantes
du sexe des produits; les animaux porteurs de créte en rose sont figurés dans les carrés jaunes.
D’apres Gérard Coquerelle.
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Un exemple de phénotype au déterminisme génétique récessif est la patte jaune
(locus W), par exemple chez la pondeuse Leghorn Blanche. Si on croise un coq de
race Gitinaise aux pattes blanches (figure 2.10) avec une Leghorn a pattes jaunes,
on observe 1/4 de descendants a pattes jaunes en croisement F2 (figure 2.11).

Figure 2.9. Créte en rose de la race Wyandotte, d’aspect lisse avec une pointe a l’arriére suivant
la courbure du crane. © Jeannine Goacolou.

Figure 2.10. Coq de race Gatinaise au plumage entiérement blanc. © Jeannine Goacolou.



Notions de base

’-
Parents X
Génotypes des parents W*N / W*N ww / ww
Génotypes des gamétes @
’-
Produits F1
homogeénes
hétérozygotes
Génotypes des parents F1 ww /7 W*N wWw / W*N
Génotypes des gamétes F1 @@/ @ @

Gameétes F1

(

Produits F2

ww /ww WwW/WN

£ £

Cwn >

¥ 7

W*N / W*W W*N / W*N

Q

Figure 2.11. Illustration de la récessivité observée dans les produits d’un croisement entre un coq
de race Gatinaise homozygote pour ’alléle patte blanche W*N et une poule Leghorn homozygote
pour ’allele peau jaune W*W; les produits F1 ont tous les pattes blanches; lorsqu’on reproduit un
coq F1 avec une poule F1, 1/4 des produits F2 sont homozygotes W*W/W*W avec les pattes jaunes et
3/4 ont les pattes blanches, mais 1/2 sont porteurs hétérozygotes de ’alléle *W et 1/4 sont homo-
zygotes pour ’alléle patte blanche W*N; les proportions sont indépendantes du sexe des produits.
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On parle de dominance intermédiaire lorsque le génotype hétérozygote produit un
phénotype intermédiaire entre les phénotypes produits par chacun des génotypes
homozygotes. Cest I'exemple de la couleur gris-bleu du Coq de péche du Limousin
(figure 2.12), qui correspond au génotype hétérozygote pour I'alléle muté bleu au
locus BL, alors que ’homozygote pour cet allele présente une couleur blanc sale.
Ainsi, le croisement d’un coq au plumage noir avec une poule au plumage blanc
sale donnera 100 % de descendants au plumage gris-bleu (figure 2.13).

Figure 2.12. Variété bleue de la race Coq de péche du Limousin; les plumes gris bleuté et miel sont
utilisées pour la fabrication de mouches artificielles. © Jeannine Goacolou.

Cet exemple montre au passage qu'il n'est pas possible de fixer la couleur gris-
bleu dans une population, car elle est déterminée par un génotype hétérozygote.
Un autre exemple est celui de la mutation ‘cou nu’, qui a un mode d’action
dominant intermédiaire : la réduction de la quantité de plumage chez un héé-
rozygote est intermédiaire entre celle du génotype normalement emplumé
(homozygote sauvage) et celle du porteur homozygote de I'alléle ‘cou nu’; cette
différence est visible a I'ceil nu.

On parle de codominance lorsque les deux alléles d’'un méme géne sont exprimés
de fagon concomitante : cela correspond principalement aux polymorphismes
biochimiques, comme les groupes sanguins.

Dans certains cas, il existe plus d’un alléle muté pour un géne, et on peut
alors observer plusieurs génotypes homozygotes ou hétérozygotes pour ce gene.
Par exemple, pour un gene autosomal comportant 3 alleles (notés A, B ou C),
il y a 3 génotypes homozygotes possibles (*A/*A, *B/*B, *C/*C) et 3 génotypes
hétérozygotes possibles (*A/*B, *B/*C, *A/*C), donc 6 génotypes en tout. Lexemple
emblématique de ce cas est le locus ‘Extension du noir’, qui comporte plusieurs
alleles; on parle alors de série allélique.
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Figure 2.13. Illustration de la dominance intermédiaire observée dans les produits d’un croisement
entre un coq au plumage noir, homozygote pour l’allele BL*N, et une poule au plumage blanc sale,
homozygote pour U'alléle muté BL*BL; tous les produits F1 sont hétérozygotes pour 'alléle *BL et
ont un phénotype bleu; lorsqu’on reproduit un coq F1 avec une poule F1, 1/4 des produits F2 sont
homozygotes *N au locus BL et ont le plumage noir, 1/2 sont porteurs hétérozygotes de *BL et ont le
plumage bleu et 1/4 sont porteurs homozygotes de *BL et ont le plumage blanc sale; les proportions
sont indépendantes du sexe des produits. D’aprés Gérard Coquerelle.
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Du point de vue des mécanismes moléculaires impliqués, un caractére récessif
correspond généralement a une perte de fonction du géne correspondant, qui n’a
pas de conséquence phénotypique tant qu’il demeure un alléle sauvage fonctionnel
sur un des chromosomes. Chétérozygote a le méme phénotype que ’homozygote
de type sauvage, car le seul allele sauvage présent suffit a produire le phénotype
normal. A l'inverse, un caractére dominant correspond généralement 4 un gain
de fonction du géne correspondant, et dans ce cas le nouvel effet fonctionnel
sexprime méme avec un seul exemplaire de l'allele.

Lexpression du phénotype

Lexpression du phénotype peut dépendre du sexe : par exemple, I'alléle muté *HF
(locus henny feathering) induit un plumage de poule chez le coq, mais n’a pas
d’effet chez la poule, qui a déja ce type de plumage. C’est un cas simple.

Lobservation de nombreuses situations intermédiaires entre les deux cas simples
de récessivité ou de dominance a conduit a ajouter des notions supplémentaires :
la pénétrance, qui correspond a la fréquence des individus portant I'allele muté
et montrant une modification du phénotype — si cette fréquence est inférieure
2100 %, on parle alors de pénétrance incomplete; et I'expressivité, qui traduit
le degré variable de la modification phénotypique observée. Un exemple de
phénotype a pénétrance incomplete est la créte en couronne : lorsqu’on croise
un méle d’une race a créte en couronne, comme la Caumont, avec une poule a
créte simple, comme la Marans, on obtient 20 % d’animaux a créte simple, alors
qu'on attendait 100 % d’animaux a créte en couronne, puisque la race Caumont
est homozygote et que la mutation en couronne est dominante sur I'alléle sauvage
(créte simple). De plus, seules les femelles exprimaient la créte simple, ce qui
suggere que expression du génotype hétérozygote pour I'allele ‘créte en couronne’
est affectée par le sexe. Il est aussi possible que la forme en couronne soit plus
difficile & voir, car la créte des femelles est plus petite que celle des cogs.

La polydactylie fournit un exemple d’expressivité variable qui se traduit par une
variation du nombre de doigts supplémentaires, avec 5 doigts au lieu de 4 sur
une seule patte ou sur les deux pattes, méme a l'intérieur d’une race fixée pour le
caractere polydactyle. Il a été suggéré que cette variation soit due a des variations
de température pendant I'incubation susceptibles de modifier la régulation de
Pexpression de l'allele muté.

Les mécanismes moléculaires permettant d’expliquer la pénétrance incompléte
ou l'expressivité variable sont assez difficiles a identifier. Ils peuvent se situer au
niveau du mode d’action de la protéine codée par le géne concerné, ou bien
résulter d’effets épigénétiques, modifiant 'expression de I'alléle muté en lien avec
des effets de milieu subis par 'animal ou par ses parents.

Enfin, le dernier concept inventé par la génétique mendélienne est celui de la
pléiotropie, qui traduit le fait que I'effet d’un alléle muté a un locus peut affecter
d’autres caractéres. Un bon exemple est celui du locus ‘cou nu’, ot l'alléle muté
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agit sur le poids de I'ceuf et le rendement carcasse en plus de son effet sur le
plumage. En outre, I'alléle muté améliore les performances de croissance ou de
ponte uniquement en climat chaud.

Les écarts apparents aux lois de Mendel

L’hérédité liée au sexe

Ce mode de transmission n’est pas un écart aux lois de Mendel, mais il peut le
suggérer lorsqu’on ignore la localisation chromosomique du géne responsable du
phénotype. Prenons I'exemple du phénotype coucou, qui correspond 2 la barrure
liée au sexe (figure 2.14), dont le déterminisme est dominant : si une poule au
plumage barré est croisée avec un coq au plumage noir homogene, tous les descen-
dants F1 de sexe male seront barrés comme leur mére, et tous les descendants F1
de sexe femelle seront noirs comme leur pére (figure 2.15).

Figure 2.14. Poule de race Wyandotte montrant un plumage coucou di a ’alternance de bandes
blanches ou noires. Noter la créte rosacée lisse. © David Gourichon.

Ce croisement est autosexable car la simple observation du phénotype du descen-
dant F1 permet d’en déduire son sexe. Si on reproduit les descendants F1 entre eux,
seul le pere F1 transmettra une fois sur deux le caractere barré qui est dominant.
La descendance F2 comportera donc la moitié de descendants barrés et la moitié
de descendants noirs, quel que soit le sexe. Une particularité intéressante a souli-
gner pour le caractere barré est que les cogs homozygotes ont un plumage plus
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Figure 2.15. Illustration de ’hérédité liée au sexe observée dans un croisement entre un coq au
plumage noir et une poule au plumage barré noir et blanc, porteuse hémizygote de ’alléle muté
B*B; tous les fils F1 sont hétérozygotes pour l’alléle *B et ont un plumage barré comme leur mére,
et toutes les filles F1 sont hémizygotes pour 'alléele *N et ont un plumage noir comme leur peére;
lorsqu’on reproduit un coq F1 avec une poule F1, la moitié des produits F2, coq ou poule, ont un
plumage noir et ’autre moitié, coq ou poule, un plumage barré. D’aprés Gérard Coquerelle.
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clair qu'une poule hémizygote, car la présence de deux alléles mutés accentue le
phénotype. Il ne s’agit pas ici d’'une expressivité variable, mais d’'une dominance
incompleéte, puisque le phénotype de 'hétérozygote, bien que nettement barré,
n'est pas tout a fait identique a celui de ’homozygote.

Linteraction entre genes
On parle alors d’épistasie. On peut I'observer entre deux genes ou plus.
Prenons le cas le plus simple ot les deux génes concernés sont transmis de maniere
indépendante, c’est-a-dire qu'ils sont localisés sur des chromosomes différents : C'est

'exemple du locus R pour la créte en rose (figure 2.9) et du locus 2 pour la créte
en pois (figure 2.16), dont la combinaison produit la créte en noix (figure 2.17).

Figure 2.17. La créte en noix issue de U'interaction entre le locus P (créte en pois) et le locus R
(créte en rose); noter la forme particuliére avec un sillon transversal. © Gérard Coquerelle.
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Le phénotype de la créte en noix a été obtenu en croisant des animaux d’une
race ayant la créte en rose (R) avec des animaux d’une autre race ayant la créte en
pois (P), quel que soit le sexe du parent porteur de R ou de P (Bateson, 1902a).
Tous les descendants F1 de ce croisement avaient une nouvelle forme de créte,
ne correspondant ni a R ni a P, qu’il a décrite comme une créte en noix. Mais
lorsqu’il a croisé entre eux les animaux ayant la créte en noix, il a obtenu 4 types
de crétes chez les F2 : la créte simple pour 1/16 des descendants, la créte en rose
pour 3/16, la créte en pois pour 3/16 et la créte en noix pour 9/16 (figure 2.18).

Ces proportions en F2 correspondent a la transmission de deux alleles mutés *R
et *P présents a deux locus indépendants et portés par des parents hétérozygotes
a chaque locus. Chaque parent produit 4 types de gamétes en proportions égales
(1/4) portant soit *R, soit *P, soit *R et *P, soit les deux all¢les sauvages. Comme la
créte simple est récessive, seul 1/16 (1/4 x 1/4) des descendants F2 est homozygote
pour l'alléle sauvage *NVa chaque locus. Les animaux recevant un alléle *R de leur
pére et/ou de leur mére ont la créte en rose avec 1/16 d’homozygotes (1/4 x 1/4)
et 2/16 d’hétérozygotes (1/16 I'ayant de leur pere, 1/16 de leur mere). La méme
situation est observée pour I'allele *P. Tous les autres descendants (9/16) portent
un ou deux alléles mutés pour chaque locus, R ou P; comme chaque caractére
est dominant, le phénotype est toujours celui de la créte en noix, comme pour
leurs parents, car ce phénotype résulte en fait de I'effet combiné des alleles *P
et *R sur la morphologie de la créte, qu’il y ait homozygotie ou hétérozygotie
pour chaque alléle. C’est un nouveau phénotype créé par I'interaction entre deux
mutations transmises indépendamment.

Si, dans le cas de R et P, leur combinaison produit un nouveau phénotype, dans
d’autres cas I'interaction entre deux mutations sur des génes indépendants peut
perturber I'expression du phénotype contr6lé par 'un des deux. Cest 'exemple du
caractere fibromélanique (locus M) et du caractere ‘pattes blanches’ (locus ID).

Si on croise un coq d’une race Poule Soie & peau noire et tarses bleus (homozygote
pour FM*FM et pour ID*N) avec une poule de race Gatinaise a peau et pattes
blanches (FM*N et ID*ID) : toutes les filles sont comme leur pere et tous les fils
sont comme leur mere, car le caractére ‘pattes blanches’ est lié au sexe et dominant
sur le caractere ‘pattes bleues’, et le caractere FM est autosomal dominant, mais
il ne s’exprime totalement qu’en absence de I'alléle ‘pattes blanches’. Les filles F1
recoivent l'allele ‘pattes bleues” de leur pére et sont hétérozygotes pour FM, donc
elles ont le phénotype du pére, mais les fils recoivent I'allele ‘pattes blanches’ de
leur mere et I'allele ‘pattes bleues’ de leur pere et sont aussi porteurs hétérozygotes
de FM, mais n’expriment pas le phénotype fibromélanique. On observe ici une
interaction entre le génotype présent au locus /D, lié au sexe, et celui présent
au locus FM, autosomal, qui conduit a inhiber l'effet de FM chez un porteur
hétérozygote FM*FM (figure 2.19).

A Tlinverse, si on croise un coq a peau et pattes blanches avec une poule fibro-
mélanique, les descendants F1 des deux sexes seront a peau et pattes blanches.
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Figure 2.18. Interaction entre deux locus, observée dans un croisement entre un coq a créte en
rose, homozygote pour *R, et une poule a créte en pois, homozygote pour *P; tous les produits F1
ont une nouvelle forme de créte, la créte en noix; la reproduction entre un coq F1 et une poule
F1 produit 9/16 de descendants F2 ayant la créte en noix, 3/16 ayant la créte en pois, 3/16 ayant
la créte en rose et 1/16 ayant une créte simple. Les cadres en orange correspondent au phénotype
de la créte en noix, les cadres en rouge au phénotype de la créte en pois et les cadres en jaune au
phénotype de la créte en rose. D’aprés Gérard Coquerelle.
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Figure 2.19. Croisement entre un coq de phénotype fibromélanique, de génotype homozygote pour
FM*FM et ID*N, et une poule a peau et pattes blanches (homozygote pour FM*N et pour ID*ID); toutes
les filles F1 ont le phénotype fibromélanique comme leur pére, et tous les fils F1 ont le phénotype
a peau et pattes blanches de leur mere. D’aprées Gérard Coquerelle.

Ce résultat pourrait conduire a conclure abusivement que le caractere fibro-
mélanique est récessif lié au sexe. En fait, il est autosomal dominant, mais ne
s'exprime pas en présence de I'alléle lié au sexe ‘pattes blanches’, qui est dominant
sur ‘pattes bleues’. Enfin, si on croise un coq de race Bresse Gauloise blanche,
a pattes bleues mais non fibromélanique, avec une poule de race Poule Soie de
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phénotype fibromélanique, tous les descendants seront fibromélaniques, car hété-
rozygotes pour *FM (autosomal dominant) et homozygotes pour ‘pattes bleues’
(allele récessif ZD*N lié au sexe mais transmis par les deux parents) (figure 2.20).
La suite de cet ouvrage présente de nombreux locus dont certains sont susceptibles
d’interagir entre eux de différentes fagons selon leurs modes d’action, dominant
ou récessif, et d’interaction (inhibition ou synergie). Nous avons récapitulé dans

Parents

Génotypes
des parents FM*N / FM*N ; ID*N / ID*N FM*FM / FM*FM ; ID*N / W

Génotypes
Gameétes F1 Q d

|

</
d

FM*FM / EM*N ; ID*ID / ID*N

Produits F1

L o

FM*FM / FM*N; ID*N / W

Figure 2.20. Croisement entre un coq a pattes bleues (homozygote pour ID*N) et une poule
de phénotype fibromélanique (homozygote pour FM*FM et ID*N). Tous les produits F1 sont de
type fibromélanique, ce qui montre que le caractéere fibromélanique est dominant et autosomal.
D’aprés Gérard Coquerelle.
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le tableau 2.2 un certain nombre de cas faisant référence a des locus influencant
la couleur du plumage tels que £, C, I et ML, ou la couleur de la peau, tels que
W et G. Ainsi, les proportions obtenues dans différents types de croisements
combinant deux génes indépendants vont varier selon que les deux alléles mutés
sont dominants et ajoutent leurs effets pour produire le phénotype (R et P, E
et ML), ou sont dominants mais 'un inhibe l'autre (7 et £), ou que l'un est
dominant et 'autre récessif mais il inhibe I'expression du dominant (£'et C), ou
que 'un est dominant et I'autre récessif mais ils produisent le méme phénotype
(Z et C). Le lecteur pourra revenir a ce tableau aprés avoir pris connaissance des
genes associés a ces locus.

On voit donc que la combinatoire des phénotypes obtenus est assez variée selon les
modalités de dominance ou de récessivité, mais aussi selon 'effet de 'interaction

Tableau 2.2. Exemples d’interactions entre deux locus, en fonction de leur mode d’expression
dominant ou récessif, conduisant a divers phénotypes en croisement.

Geénes F1

R*R créte en rose domine R*N, P*P créte en pois domine P*V

R*R pr*p
R*N PN
Créte en noix

E*E et MI*MI sont dominants et nécessaires pour la patte noire E*E ML*ML
EXN MI*N

Pattes noires

W*W/W*W et G*G/G*G sont nécessaires pour la téte jaune, W*N G*N

*W et *G sont récessifs WAW G*G

Téte normale

C*C/C*C inhibe la pigmentation déterminée par le locus E, C*N E*XN

*C est récessif et *E est dominant

cc E*E
Noir
I"I inhibe la pigmentation noire déterminée par le locus E, rr E*E
*I et *E sont dominants
I*N E*N
Blanc
C*C/C*C méme phénotype que I'l/I'T et I'I/I*N C*N rr
*C est récessif et *I est dominant c*C I*'N
Blanc
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entre les deux geénes concernés sur le phénotype observé. On imagine facile-
ment que dans le cas de 3 génes en ségrégation dans un croisement, le nombre
de combinaisons possibles augmente fortement. Ainsi, la F2 obtenue a partir
d’animaux hétérozygotes pour 3 genes théoriques sans interaction (4, B, C)
donnerait 8 phénotypes différents si chaque allele muté est dominant sur I'allele
sauvage, dans les proportions suivantes : 1/64 (allele */Vaux 3 genes), 3/64 pour
un porteur de lallele muté *A seul ou *B seul ou *C seul (donc 9/64 en tout),
9/64 pour un porteur de 2 alleles mutés sur 3 (*A et *B, *A et *C, *Bet *C, 27/64
en tout), et 27/64 pour les porteurs des 3 alleles mutés. La méme configuration
pour 4 génes donnerait les proportions suivantes : 1/256 (aucun alléle muté),

3/256 (un des alléles est muté), 9/256 (2 des alléles sont mutés), 27/256 (3 des

alleles sont mutés) et 81/256 (les 4 alléles sont mutés).

(Suite du tableau 2.2)

F2

Rétrocroisement F1 x parent homozygote
pour les alleles récessifs a chaque locus

9/16 *R et *P

3/16 *R et*N

1/4 *R *P

1/4 *R *N

Créte en noix

Créte en rose

Créte en noix

Créte en rose

3/16 *N et *P 1/16 *N et *N 1/4 *N *P 1/4 *N *N
Créte en pois Créte simple Créte en pois Créte simple
9/16 *E et *Ml1 7116 1/4 *E *MI 3/4 autres

*E ou "ML ou *N
Pattes noires Non noires Pattes noires Non noires
15/16 autres 1/16 *Wet *G 3/4 autres /4 *Wet *G

*G ou *Wou *N

*G ou *Wou *N

Téte normale

Téte jaune

Téte normale

Téte jaune

9/16 *E*E ou *E*N 3/16 *E*N ou *N*N 1/4 *C*E 1/4 *C*N
*C/*N ou *N/*N *C/*N ou *N/*N

Noir Sauvage Noir Sauvage
4/16 *C/*C 1/2 *C/*C

Blanc Blanc

12/16 *I, quel que soit E. 3/16 I*N/I*N; *E 1/2 *I EXN 1/4 I*"N *E
Blanc Noir Blanc Noir

1/16 *N/*N pour I et E 1/4 *N/*N

Sauvage Sauvage

13/16 *C/*C 3116 I*"N/I*'N 3/4 autres 1/4 *C *N
*I/*1 ou *I/*N C*N/C*N ou C*C/C*N

Blanc Coloré Blanc Coloré
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Il faudrait donc des effectifs de plus en plus nombreux pour vérifier la propor-
tion mendélienne des phénotypes obtenus, en fonction des hypotheses émises
sur les modalités de dominance ou de récessivité. En fait, plus le nombre de
genes augmente, plus les proportions obtenues seront difficiles 4 distinguer d’un
déterminisme polygénique classique, ot de nombreux genes a petits effets se
combinent pour déterminer le phénotype.

La liaison entre genes

Le phénomene de recombinaison a été décrit dans le chapitre 1. Il a pour consé-
quence que les alléles d’un parent présents sur un chromosome ne sont pas transmis
en un seul bloc. Si le parent est hétérozygote pour des locus présents de part et
d’autre du point de recombinaison, il va transmettre un chromosome recombiné
qui porte une association nouvelle des all¢les du parent. Ce brassage est une source
de diversité génétique, car le descendant va recevoir un chromosome combinant
des alleles d’'une maniére nouvelle. La figure 2.21 illustre ce phénomeéne dans le
cas de 6 locus (A4, B, C, D, E et F) sur un chromosome qui subit une recombi-
naison entre les locus B et C, ot I'on voit que 'allele ‘4’, initialement localisé a
coté d’un alléle ‘¢’ sur le chromosome jaune, se retrouve maintenant a c6té d’un
allele “‘C’qui était sur le chromosome orange (figure 2.21).

Une recombinaison

A B c dE f
e, el MR T S I
devenir
Ll e I 1 e
a b

>
us]
(¢}

o
m
%

Deux recombinaisons
A B o De F A B c De

F
B L S B N B
R S BN
b c dE b C dE

a f a f

Figure 2.21. Echange de matériel génétique entre deux chromosomes de la méme paire : en haut
avec une recombinaison et en bas avec deux recombinaisons. D’aprés Gérard Coquerelle.

Parfois, deux recombinaisons peuvent avoir lieu sur le méme chromosome, ce
qui conduit & un réassortiment encore plus important des alléles (figure 2.21).
Ce phénomene est trés rare sur les petits chromosomes, mais fréquent sur les
grands chromosomes, pour lesquels on peut observer plusieurs recombinaisons tres
éloignées les unes des autres. Ainsi, des génes trés proches comme les locus D et
E sur la figure 2.21 seront trés rarement séparés par un crossing-over, et les alleles
seront alors transmis ensemble, comme Cest le cas pour les alléles ‘@et ‘E d’une
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part et les alléles ‘D’et ‘¢’ d’autre part. On dit alors que les locus D et £ sont liés,
alors que les locus A et F sont treés éloignés, et leurs alleles seront trés souvent
séparés par un crossing-over et apparaitront comme transmis de maniere indépen-
dante. La proportion de transmission conjointe des alléles de deux locus dépend
donc de la distance physique séparant ces locus sur le chromosome. Plus elle est
faible, plus les phénotypes contr6lés par ces deux génes seront transmis ensemble.

Cette information a été utilisée pour construire les premicéres cartes génétiques, qui
placaient les genes associés a des phénotypes visibles dans des groupes de liaison
avant de faire correspondre un groupe a un chromosome grace a l'utilisation de la
cytogénétique. La distance génétique entre les locus était calculée en fonction du
pourcentage de recombinaison observée entre eux et exprimée en centimorgan.
Actuellement, dés que la nature moléculaire d’un geéne est connue, ce géne peut
étre positionné sur la séquence du génome, et on obtient une carte génétique
beaucoup plus précise. La localisation chromosomique des génes  effets visibles
discutés dans cet ouvrage sera précisée pour chacun lors de sa description dans
les chapitres suivants.

La liaison entre deux geénes ayant chacun un effet phénotypique majeur va
modifier les fréquences de transmission attendues dans le cas de deux genes
indépendants. Ce phénomene peut faire croire 2 un écart aux lois de Mendel,
alors qu'il est cohérent avec un déterminisme mendélien. Prenons ici I'exemple
du locus CP (pour creeper, pattes courtes), connu comme un cas de létalité 2
Iétat homozygote (figure 2.22).

Le locus CP se trouve étre trés proche du locus R déterminant la créte en rose
sur le chromosome 7. Si nous croisons un coq de race Poule d’Alsace a pattes
normales (homozygote normal) et créte en rose (homozygote pour I'alléle muté
a effet dominant) avec des poules a créte simple (homozygotes pour l'allele R*V
récessif) et a pattes courtes (donc hétérozygotes pour I'allele muté CP*CP, a effet
dominant), nous obtenons des animaux F1 qui ont tous la créte en rose, mais la
moitié seulement a les pattes courtes (tableau 2.3).

Tableau 2.3. Génotypes et phénotypes des animaux F1 issus d’un croisement entre un coq a pattes
normales et créte en rose avec des poules a créte normale et a pattes courtes.

Gamétes Gameétes femelles Phénotype
miles RN cP*CP RN CP*N F1

1/2 a créte rosacée
R*R  CP*N R*R/R*N = CP*CP/CP*N R*R/R*N  CP*N/CP*N

et a pattes courtes

1/2 4 créte rosacée
R*R  CP*N R*R/R*N | CP*CP/CP*N R*R/R*N  CP*N/CP*N

et A pattes normales

Si nous croisons ensuite entre eux les animaux F1 ayant la créte en rose et les
pattes courtes (doubles hétérozygotes), nous attendons en F2 les proportions des
différents phénotypes décrites au tableau 2.4, mais, au lieu de cela, nous obtenons
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des proportions différentes avec treés peu d’animaux a créte simple, moins de 1%
au lieu des 25 % attendus. Pourquoi? Seul un animal homozygote pour I'allele
R*N aura la créte simple, mais si I'allele R*V est transmis avec 'allele CP*CP, un
individu homozygote pour la créte simple sera aussi homozygote pour I'alléle ‘pattes
courtes’ et ne naitra pas, car cet alléle est homozygote létal. La forte proximité

Parents

Génotypes CP*CP/CP*N CP*CP/CP*N
des parents

Génotypes
des gamétes

Gameétes F1

CP*CP / CP*CP CP*CP/CP*N
Produits F1

CP*CP/CP’N CP*N/ CP*N

Figure 2.22. Croisement d’animaux a courtes pattes entre eux; on observe 2/3 d’animaux F1 a
pattes courtes et 1/3 d’animaux F1 a pattes normales; cette proportion est celle attendue pour
’accouplement de deux porteurs hétérozygotes d’une mutation qui est [étale a I’état homozygote;
les embryons porteurs homozygotes de CP*CP ne naissent pas. Tous les animaux viables ayant le
phénotype ‘creeper’ sont porteurs hétérozygotes de *CP. D’apres Gérard Coquerelle.
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chromosomique entre les locus R et CP fait que les gametes recombinants, c’est-
a-dire portant R*R et CP*CP ou portant R*N et CP*N, ont une fréquence de
0,2% chacun. Seuls les poussins ayant recu un chromosome recombinant d’un
de leurs parents ot I'allele R*/V est associé a I'allele CP*N pourront naitre.

au 2.4. Génotypes et phénotypes attendus et observés en croisement entre parents hétérozygotes

au locus R et au locus CP en tenant compte de la létalité du génotype homozygote pour ’alléle *CP,
noté ici *CP/*CP, a la différence du génotype porteur hétérozygote, noté *CP/*N, viable au méme
titre que le génotype sauvage *N/*N.

Gameétes miles Gametes femelles

R*R CP*CP  R*R CP*N R*N CP*CP | R*N CP*N

R*R CP*CP| R*R/R*R | *CP/*CP R*R/R*R *CP/*N R*R/R*N ' *CP/*CP R*R/R*N *CP/*N
0 (mort Créte rosacée, 0 (mort Créte rosacée,
embryonnaire) pattes courtes embryonnaire) pattes courtes

R*R CP*N R*R/R*R *CPI*N R*R/R*R *N/*N R*R/R*N *CP/*N R*R/R*N *N/I*N
Créte rosacée, Créte rosacée Créte rosacée, Créte rosacée
pattes courtes pattes courtes

R*N  [CP*CP| R*R/R*N | *CP/*CP R*R/R*N *CP/*N R*N/R*N | *CP/*CP R*N/R*N *CP/*N
0 (mort Créte rosacée, 0 (mort Pattes courtes
embryonnaire) pattes courtes embryonnaire)

R*N  CP*N R*R/R*N *CP/*N R*R/R*N *N/*N  R*N/R*N *CP/*N R*N/R*N *N/*N
Créte rosacée, Créte rosacée Pattes courtes Créte simple,
pattes courtes pattes normales

Phénotypes 50 % (6/12) créte rosacée et pattes courtes; 25 % (3/12) créte rosacée

attendus et pattes normales; 16,6 % (2/12) créte simple et pattes courtes;

8,3% (1/12) créte simple et pattes normales.

Phénotypes 66,4 % créte rosacée et pattes courtes; 33,33 % créte rosacée et pattes normales;

observés 0,2656 % créte simple et pattes courtes; 0,0005 % créte simple et pattes normales.

Comment identifier le géne responsable d’un phénotype?

La constitution des familles informatives

Comme on I'a vu précédemment, le déterminisme mendélien d’'un phénotype
est généralement mis en évidence lors de croisements entre porteurs et non-
porteurs. Le chapitre 1 fournit les proportions phénotypiques attendues chez les
descendants dans les principaux cas.

Un facteur important a considérer pour concevoir un croisement est la puissance
statistique, et finalement le nombre d’animaux a étudier pour pouvoir énoncer une
conclusion fiable. Ainsi, I'apparition d’un seul descendant de phénotype normal
dans la descendance de parents présentant le phénotype muté suffit pour conclure
que les parents sont porteurs hétérozygotes de I'allele muté et qu'ils ont chacun
transmis leur alléle normal a ce descendant. On peut aussi conclure que I'allele
muté a un effet dominant, puisque les hétérozygotes sont de phénotype muté.
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En revanche, il est beaucoup plus difficile de démontrer qu'un parent est homo-
zygote pour une mutation dominante, car il faut avoir un assez grand nombre
de descendants obtenus avec des femelles homozygotes pour 'alléle normal pour
conclure de fagon certaine. Si tous les descendants présentent le phénotype associé
al'allele dominant, cela veut dire que le coq a transmis I'alléle dominant & chaque
descendant, et la probabilité de cet événement est 1/2 pour chaque descendant.
Par conséquent, la probabilité pour que le coq testé soit hétérozygote pour cet
allele est de (1/2)”, 7 étant le nombre de descendants. Donc la probabilité que le
coq soit homozygote est de 1 - (1/2)". Si 7 vaut 5, (1/2)" vaut 0,03125, la proba-
bilité que le pére soit homozygote en ayant produit 5 descendants mutés étant
(1 - 0,03125), soit 0,96875, ce qui est tres élevé mais pas encore certain. Avec
7 descendants présentant tous le phénotype muté, la probabilité que le pére soit
homozygote atteint 0,9921875.

En résumé, plus leffectif 7 de la descendance est important, plus la probabi-
lité d’hétérozygotie de 'ancétre testé est faible si aucun animal ne manifeste le
phénotype normal.

En conclusion, lorsque I'on étudie le mode de transmission d’'un gene, il faut
d’abord tester les lois de Mendel, puis leurs modifications, en allant du plus
simple au plus compliqué. Il faut avoir des familles suffisamment nombreuses.
Il faut aussi pouvoir éviter tout risque d’erreur de filiation et donc connaitre le
pedigree avec exactitude.

D’autres déviations sont possibles, mais trés rarement viables et donc peu souvent
observées : anomalies chromosomiques modifiant le nombre ou la structure des
chromosomes (trisomie, voire triploidie) et perturbant la méiose, ce qui diminue
la fertilité, car une partie des gametes regoit une composition chromosomique
déséquilibrée et n’est pas viable.

Lapport des marqueurs moléculaires

LCacces a des marqueurs moléculaires couvrant tout le génome a révolutionné
I'identification de la position génomique, et donc des genes correspondant aux
locus identifiés par la génétique mendélienne. La méthode habituelle consiste a
faire produire des animaux F1 hétérozygotes pour la mutation recherchée. Pour cela,
on croise quelques animaux d’une race homozygote pour le phénotype muté avec
d’autres animaux d’une race homozygote pour le phénotype sauvage, ces animaux
sont les parents FO. Ensuite, si 'on connait le caractere récessif ou dominant
de la mutation recherchée, on croise quelques animaux porteurs hétérozygotes
avec des animaux homozygotes récessifs. On s'attend a une ségrégation de type
50/50 du phénotype recherché, il sagit d’'un back-cross, ou rétrocroisement (RC).
Si on ignore le caractére récessif ou dominant, on croise les animaux F1 entre
eux pour observer la ségrégation en F2. La nouveauté par rapport a ce que nous
avons exposé jusqu’a présent, c'est que I'ensemble des animaux FO, F1, RC ou F2
peuvent désormais étre génotypés pour un ensemble de marqueurs moléculaires
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couvrant tout le génome. On recherche ensuite si quelques marqueurs moléculaires
sont toujours ou tres souvent transmis avec le phénotype muté (figure 2.23) :
cela revient & une analyse de liaison que nous avons déja présentée dans le cas

de liaison entre genes, sauf qu'ici on recherche la liaison entre des marqueurs
localisés sur les chromosomes et le phénotype déterminé par le gene recherché.

< v

NK RP™M
M, . M, M:

Individu hétérozygote
pour un alléle muté P
ou normal N a un locus donné

P

- M, Etude d’un marqueur moléculaire
© ayant deux alléles M, et IV,
et proche du locus

Méiose

- Recombinaisons aléatoires dans le génome

N & P N P P N P N
A, M, M, M, M, i\' M, M,

P est plus souvent transmis avec M; (ici 3 fois sur 4)
qu’avec M, (1 fois sur 4) : le locus P est proche
du locus M sur le méme chromosome

Figure 2.23. Principe de la localisation chromosomique d’un locus P par analyse de liaison avec un
ou des marqueurs moléculaires. © Alicia Jacques.

Comme le nombre de marqueurs disponibles peut étre tres élevé, la probabilité
d’en trouver un qui soit tres proche du geéne recherché est élevée. Dans ce type
d’expérience, la difficulté vient généralement de I'identification du phénotype,

qui n'est pas toujours facile & observer chez des animaux hétérozygotes.

Il arrive généralement que plusieurs marqueurs soient identifiés comme liés au

géne recherché, a une plus ou moins grande distance, ce qui permet de définir
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une région chromosomique candidate dans laquelle le géne se trouve. Ensuite,

la chasse au géne commence, car cette région peut contenir plusieurs génes.

Différentes étapes sont alors suivies :

— séquencage du génome d’un parent FO porteur du phénotype muté et identi-

fication des variants de la région chromosomique candidate qui ne se trouvent

pas chez l'individu sauvage de référence;

— recherche des variants partagés avec d’autres races présentant le méme phénotype :
* en faisant I'hypothése que la mutation causale est la méme, on restreint la
taille de la région candidate commune 2 toutes ces races, et on se rapproche
de plus en plus du geéne recherché,

* on parle alors de région chromosomique identique par descendance (identity
by descent, ou encore IBD), Cest-a-dire que l'allele muté est apparu pour la
premicre fois chez un animal dont les descendants ont ensuite été introduits dans
d’autres races, notamment pour y apporter le caractere modifié par 'allele muté;
tous les individus portant ce caractére 'auront alors hérité du méme ancétre;

— analyse de 'expression des genes de la région candidate dans le tissu exprimant

le phénotype, et au stade de développement auquel le phénotype est déterminé,

ce qui est parfois mal connu, et dans ce cas il faut étudier plusieurs stades;

— recherche des effets phénotypiques des genes de la région candidate dans

d’'autres espéces, par exemple la souris. En effet, on sait que les génes contrélant

la pigmentation sont assez bien conservés entre espéces, et des mutations des
mémes génes peuvent avoir des conséquences phénotypiques similaires. On parle
alors d’homologie entre especes, et on en connait plusieurs exemples, comme le
phénotype noir étendu chez la poule et la souris, le phénotype lavande chez la
poule et le syndrome de Griscelli chez 'espéce humaine, ou encore le phénotype
a tarses emplumés chez le poulet et le pigeon.

Lensemble de ces étapes a permis d’identifier les génes responsables de nombreux
g
phénotypes bien connus, qui vont maintenant étre exposés’.

Lidentification moléculaire du géne responsable d’un phénotype permet généra-
lement de mettre au point un test diagnostique moléculaire, dont les plus simples
consistent & amplifier par réaction PCR (polymerase chain reaction) un fragment
d’ADN caractéristique de l'allele modifié. Cela permet alors de détecter les
porteurs de cet allele et de distinguer les porteurs hétérozygotes des homozygotes.

* Pour information, le lecteur pourra visiter le site https://omia.org/, qui rassemble les données molé-
culaires correspondant aux phénotypes a transmission mendélienne chez les animaux domestiques.
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Principaux genes
affectant la pigmentation

Préambule : résumé des bases physiologiques de la pigmentation

Les principaux pigments correspondant aux variations de couleur de plumage
étudiés par la génétique mendélienne sont les mélanines, ou I'on distingue les
eumélanines, responsables d’une coloration noire ou brune, des phéomélanines,
responsables d’une coloration jaune ou rouge. Les pigments sont synthétisés
par un type cellulaire unique : le mélanocyte. Cette cellule dérive de cellules
souches, ou mélanoblastes, localisées dans la créte neurale, située sur le dos de
I'embryon, le long d’une ligne qui préfigure la moelle épini¢re. La créte neurale
est une structure transitoire au cours du développement embryonnaire a partir de
laquelle des cellules souches vont migrer dans I'ensemble de 'embryon. Outre les
mélanoblastes, on y trouve aussi d’autres types de cellules souches, par exemple
les précurseurs des neurones des nerfs périphériques.

Le mélanoblaste se multiplie, migre du dos vers les cotés du corps et atteint la
région ventrale en dernier, et certains colonisent la base des follicules plumeux.
Ainsi, chaque base de plume comporte son stock de mélanoblastes. Ensuite, le
mélanoblaste se différencie en mélanocyte fonctionnel. Les pigments synthétisés
sont empaquetés dans des vésicules, les mélanosomes, et on distingue les eumé-
lanosomes, contenant des eumélanines, et les phéomélanosomes, contenant des
phéomélanines. Le pigment est ensuite transtéré a un autre type cellulaire unique,
le kératinocyte, qui porte les pigments qu’on trouvera (ou pas) tout le long de la
plume. Le mélanocyte reste a la base de la plume. Les principales étapes intervenant
dans la synthese des pigments sont résumées dans la figure 3.1, qui a été établie en
compilant les données obtenues chez la souris et qui reste valable pour les oiseaux.

Coloration de la peau

Coloration du derme

Chez la poule sauvage, le derme est pigmenté, ce qui correspond a la couleur gris-bleu
ou ardoisée des tarses. La couleur provient de la présence de mélanines. Lalléle muté
et dominant qui inhibe cette pigmentation a donné son nom au locus /D (pour
inhibitor of dermal melanin). Toutes les races a pattes blanches portent cet allele
ID*ID. Localisé 4 I'extrémité distale du chromosome Z (Dorshorst et al., 2010),
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Figure 3.1. Représentation des principales étapes de la synthése des pigments mélaniques.

Possibles défauts de structure
du mélanosome

le géne concerné n’a pas encore été identifié sur le plan moléculaire, mais une pré-

publication récente (Li ez al., 2024) propose que I'allele muté ‘pattes blanches’ soit
éterminé par une anomalie d’expression du géne , lui-méme responsable

dée alied du gene CDKN2A4, 1 bl
u phénotype de barrure liée au sexe, comme nous le verrons plus loin. Dans ce

du ph de b 1 1 lus loin. D

cas, le méme gene serait susceptible d’inhiber la pigmentation de la plume comme
u derme, en fonction de son niveau d’expression, plus 'expression étant élevée,

dud fonction d d

plus l'inhibition de la pigmentation étant forte.

Trois alléles jouant sur un phénotype plus ou moins foncé ont été décrits : I'allele
sauvage /D*N (auparavant id+) et deux autres alleles, /D *C et ID*M, qui foncent
la couleur des tarses, mais aussi des yeux, voire du bec. /D *M serait présent chez
la race Minorque chamois, la Bresse Blanche et peut-étre aussi la Prat blanche et
I’Ardennaise. Lallele /D*Ca été associé a une augmentation du risque d’apparition
de tumeurs de type hémangiome (Mc Gibbon, 1979). La coloration gris-bleu est
plus péle chez les poules portant aussi des mutations de décoloration du plumage,
telles que ‘caillouté” ou ‘barré lié au sexe’. Le phénotype le plus spectaculaire ot
le derme est pigmenté, mais aussi tous les tissus conjonctifs et méme les os, est
celui de la fibromélanose, historiquement décrit chez la poule chinoise Silkie ou
encore la Poule Soie (figure 3.2).

La fibromélanose est une hyperpigmentation de tous les tissus résultant de 'action
combinée de ID*N et du locus FM. Des analyses moléculaires ont permis de
conclure que le locus FM correspond au géne EDN3 codant pour 'endothéline 3
(Dorshorst ez al., 2011). Lendothéline se lie au récepteur EDNRB2 localisé sur
les mélanoblastes, cellules précurseurs des mélanocytes. Plus précisément, FM est
associé a une variation de structure de ’ADN sur le chromosome 20, caractérisée
par la présence de deux duplications imbriquées, 'une comptant 129 000 pb
(soit 129kb) et I'autre, 172kb. La conséquence de ce changement structural est
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'augmentation de 'expression du géne £DN3, qui conduit a une prolifération
des mélanocytes, qui se répandent alors dans tous les tissus. Comme avec /D*N,
la présence de mutations de décoloration du plumage, telles que ‘caillouté’ ou
‘barré lié au sexe’, diminue I'intensité de la pigmentation.

Figure 3.2. Téte de coq de race Silkie, variété fauve. La peau est de couleur violet noiratre,
les oreillons sont bleutés et tout le tissu conjonctif est noiratre. © Jean Weber/INRAE.

Coloration de U’épiderme

Pigments xanthophylles

La peau jaune est due a la présence a I'état homozygote de lallele muté *W au
locus W (pour white skin), soit W*W. Elle ne s'observe qu'en présence de pigments
caroténoides dans I'alimentation. Uaccumulation du pigment est progressive, et
le phénotype est plus facilement observé sur la peau du tarse a partir de 'age de
8 semaines. Toutes les populations de pondeuses commerciales (Leghorn Blanche,
Rhode Island Red) et certaines populations de poulets de chair (Cornish, Plymouth
Rock) ont la peau jaune, alors que la plupart des races locales francaises ont la
peau blanche ou grise selon leur génotype pour /D. En présence de I'alléle sauvage
ID*N, qui donne la patte gris-bleu, le génotype homozygote pour I'alléle peau jaune
(W*W/W*W) confere une couleur verte aux tarses, en raison de la superposition
de I'épiderme jaune sur le derme bleu (figures 3.3, 3.4 et 3.5).
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Figure 3.3. Pattes vertes en haut et pattes jaunes en bas. Les deux animaux sont de génotype
W*W/W*W mais différent au locus ID, avec le génotype ID*N/ID*N pour ’animal du haut, chez lequel
la couleur gris-bleu du derme est vue au travers de !’épiderme jaune, donnant ainsi une coloration
verte. © Gérard Coquerelle.

Figure 3.4. Pattes vertes en haut et pattes bleues en bas. Les deux animaux sont de génotype
ID*N/ID*N mais différent au locus W, [’animal aux pattes bleues porte ’allele W*N et la couleur gris-
bleu du derme est vue au travers de ’épiderme blanc. © Gérard Coquerelle.

Le géne correspondant a ce locus W a été identifié d’abord par une analyse
de liaison qui a établi sa localisation sur le chromosome 24, infirmant donc
I'hypothése précédente d’une localisation sur le chromosome 1. Il s'agit du gene
BCO2, qui code pour une enzyme dégradant les caroténoides. Lalléle muté W*W
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Figure 3.5. Pattes blanches en présence de ’alléle sauvage W*N et de l’allele muté ID*ID, ni le
derme ni ’épiderme ne sont colorés. © Jeannine Goacolou.

ne sexprime pas dans la peau, alors qu'il s'exprime normalement dans le foie.
De ce fait, les caroténoides ne sont pas dégradés dans la peau et lui conferent une
couleur jaune (Eriksson ez al., 2008). Plusieurs SNP ont été strictement associés
a l'alléle muté, mais la mutation causale n’est pas identifiée, ce qui complique la
mise au point d’un test diagnostique moléculaire qui permettrait de distinguer
facilement un porteur héwérozygote de l'allele W*W d’un animal homozygote
pour 'alléle sauvage, ces deux animaux ayant tous les deux la peau blanche.

Par ailleurs, 'analyse de la séquence de BCO2 et de sa région proche a montré que
I'allele muté provenait de I'espéce Gallus sonneratii et pas de G. gallus, suggérant
pour la premiere fois que G. sonneratii a pu contribuer au génome du poulet

domestique (Eriksson ez al., 2008).

Il nexiste pas de certitude scientifique sur un lien possible entre peau jaune et
qualité de la viande, car il y a généralement un risque de confusion d’effet lié¢ a la
comparaison de la qualité de la viande entre races, qui different par bien d’autres
caractéristiques génétiques que la couleur de la peau.

On peut également signaler qu'un gene apparenté, BCO1, a été associé a un effet
majeur sur la coloration de la viande (Le Bihan-Duval ez 4/., 2011).

Un locus lié au sexe, a 23 % de recombinaison du locus S (plumage argenté ou
doré), a été identifié comme capable de supprimer la coloration jaune des tarses.
Le locus Y (pour yellow) a été proposé : I'allele muté récessif élimine la coloration
jaune des tarses et diminue la coloration du jaune de I'ceuf (Mc Gibbon, 1981),
mais il diminue aussi la vitesse de croissance et I'efficacité alimentaire. Il n'est
pas caractéristique d’une race et n’a pas fait I'objet de travaux récents; il est
possible qu’il n’y ait plus d’animaux porteurs de cette mutation, dont le mode
d’action restera alors inconnu.
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Enfin, un locus autosomal G a été proposé en 1935 pour expliquer le fait que
certaines races aient la téte jaune. Lallele muté, supposé récessif, pourrait induire
une coloration jaune de la créte et des barbillons au moment de la maturité
sexuelle, évoluant vers une créte rose pale chez la femelle. Il existe bien une lignée
de poulets de Bresse a créte pale (figure 3.6), mais le déterminisme génétique de
cette particularité n’a pas été étudié avec des approches moléculaires.

Figure 3.6. Poulette de race Bresse Blanche a créte pale; la face et les oreillons sont parfois lége-
rement bleuatres. © Roland Dams.

Figure 3.7. La patte du poussin de gauche a un épiderme noir en raison de la présence de *E et
*ML, alors que celle du poussin de droite n’est pas noire, car l’animal est aussi porteur homozygote
de la mutation cailloutée (locus MO), qui éclaircit |’épiderme. © David Gourichon.
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Mélanines

Le locus E (pour ‘Extension du noir’) comprend plusieurs alléles dont deux,
E*E (noir étendu) et £*R (noir restreint type bouleau), entrainent la présence
d’eumélanine dans I'épiderme des tarses (Moore et Smyth, 1972), et cela, indé-
pendamment de la coloration du derme par des mélanines (locus 7D, locus FM).
Un 2° locus, ML (pour melanotic), accentue 'effet des alleles *£ et *R au locus
E, et renforce la coloration noire de I'épiderme (figure 3.7).

Comme pour l'effet de I'alléle ZD*N sur la coloration gris-bleu du derme, la colo-
ration noire de I'épiderme est diminuée chez les animaux porteurs de mutations
de décoloration du plumage, telles que ‘caillouté’ (locus MO) ou ‘barré lié au
sexe’ (locus B). Le tableau 3.1 récapitule les principaux locus intervenant dans
la coloration du pied.

Tableau 3.1. Couleur du pied (tarse et dessous du pied) en fonction du génotype présent pour sept
locus. Le génotype est homozygote pour ’alléle indiqué. Si la cellule est vide, le locus n’a pas d’effet.
En gras, les alleles mutés.

Couleur Locus
Du tarse ?uup(i:isous ro s MO épidLeVrme de[rlie épidfrme épii‘i/clfme
Noire Blanchitre *N *N = *N *N *ID *E *ML
Noire Jaunitre N oO*N N W *ID *E *ML
Noire Verdatre NN N W N *E *ML
Noire Verdatre N N *N W M *E *N
Noire Grisatre NN N *N *N *E *ML
Noire Grisatre NN N N M
Marbrée de blanc  Blanchitre *N *N  *MO *N *N *E *ML
Marbrée de blanc  Blanchatre *N  *N  *MO *N M
Marbrée de jaune Jaunitre N N MO W N *E *ML
Marbrée de jaune Jaunitre NN *MO W M
Gris bleuté Grisatre N N N N Pas *"WH
Gris bleuté foncé  Grisatre NN *N *M Pas *WH
Jaune Jaune W *ID
Jaunatre Jaune *B *N W *N ou *M
Jaunatre Jaune *MO W *N ou *M
Jaunatre Jaune *N W *N ou *M *WH
Blanche a rose Blanche *N *ID

La coloration noire ou bleuétre de I'épiderme de la face et des appendices (créte et
barbillons, voire oreillons), présente chez I’Ardennaise, la Hergnies, les Combattants
Belges, certaines variétés de Combattants Anglais et de Sumatra et les races Braekel,
Sebright et Bresse blanche (2 un degré moindre), est d’origine génétique et semble
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liée elle aussi aux alleles £*E et E*R, mais toutes les races portant ces alléles n’ont
pas cette pigmentation. Cela indique que si ces alléles sont nécessaires, ils ne sont
pas suffisants (notons au passage que les races citées sont toutes a pattes bleues
ou vertes). Les rayons ultraviolets accentuent cette pigmentation, alors qu’ils sont
sans effet sur les animaux ayant des mélanines seulement dans le derme (/D*N).
Ce caractére semble étre dominant et d{i 2 un modificateur de £*E et E*R ou a un
autre allele du locus £ encore non identifié. Lexistence d’un géne dominant incom-
plet, D a été supposée en 1995 afin d’expliquer ce phénotype de face fortement
pigmentée, mais aucune donnée nouvelle n’est venue conforter cette hypothese.
Pour avancer sur ce point, il faudrait produire une famille informative en croi-
sant des animaux hétérozygotes avec des animaux non porteurs, comme expliqué
précédemment, et génotyper les parents et les descendants afin de rechercher une
liaison entre un ou plusieurs marqueurs et le phénotype de face pigmentée.

Le phénotype fibromélanique précédemment exposé entraine aussi une pigmen-
tation noire de la face et des appendices, résultant de I'effet combiné de I'allele
muté *FM au locus FM, et de l'alléle sauvage *V au locus /D (figure 3.2).

Coloration des oreillons

La couleur des oreillons a été utilisée pour distinguer les sous-especes de 'espece
G. gallus, mais le déterminisme génétique de cette couleur est toujours mal
connu et dépend probablement de plusieurs régions chromosomiques, dont une
sur le chromosome Z (Wragg et al., 2012). Une étude plus récente conclut a un
déterminisme monogénique associé au chromosome 11 et ne retrouve aucune des
régions identifiées précédemment. Toutefois, cette étude compare des animaux de
différentes races ol la présence du plumage noir est confondue avec la présence
de loreillon blanc. Sa conclusion n’est donc pas fiable.

De nombreuses races dites ‘méditerranéennes’ ainsi que les plus anciennes races
continentales européennes ont les oreillons blancs, et certaines bleutres. Les races
asiatiques ont plutét les oreillons rouges, et les races francaises a oreillons rouges
sont souvent issues de croisements entre les anciennes races a oreillons blancs et
les races asiatiques importées a la fin du x1x° siecle.

La coloration blanc créme présente chez certaines races a peau jaune (Landaise,
Leghorn) correspond 2 la présence de pigments xanthophylles que permet le

génotype homozygote pour l'allele W*W.

Coloration du plumage

Nous présenterons les différents locus en trois groupes selon leur effet sur la
coloration : suppression, répartition du noir sur le corps ou intensité.

Suppression de la coloration

Au préalable, il est important de souligner qu’il y a plusieurs fagons d’obtenir
un plumage blanc, car plusieurs genes peuvent combiner leurs effets avec des
mécanismes d’action différents.
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Le locus C

Ce locus autosomal est caractérisé par I'existence de deux alleles récessifs déter-
minant un phénotype albinos C*RE (pour red eye) et C*A (pour albino) (Warren,
1933a; Brumbaugh ez a/., 1983 ; Smyth ez al.,1986), et d’un troisi¢me allele, égale-
ment récessif, déterminant un phénotype blanc récessif, noté C*C, ot le plumage
est blanc mais I'ceil pigmenté et ol la peau peut aussi étre pigmentée, comme
dans la race chinoise Silkie. Selon la présence d’autres genes de coloration, des
traces grisitres ou dorées peuvent étre observées sur le duvet du poussin, mais le
plumage adulte est blanc. Plusieurs races sont homozygotes pour cette mutation,
telles que la Gatinaise (figure 2.10), la Marquise, la Wyandotte, la Poule Soie, la
Dorking, la Minorque, la Plymouth. Les poulets de chair commerciaux peuvent
étre porteurs de C*C pour avoir un plumage blanc.

Limplication de la tyrosinase a été tres tot suggérée par Oetting ez al. (1985).
En 2000, le clonage du géne de la tyrosinase (7YR) du poulet a permis de montrer
que lallele C*4 était une variation affectant le géne 7YR, sur le chromosome 1.
Lalbinisme résulte de la perte de six nucléotides dans la séquence du gene, qui
conduit a la perte de deux acides aminés et a la perte de fonction de 'enzyme
(Tobita-Teramoto ez al., 2000). Ce premier résultat a permis de poursuivre I'étude
du géne 7YR afin d’identifier la nature moléculaire de l'allele C*C': il s’agit de
I'insertion d’une séquence rétrovirale dans 'intron 4 de la séquence du gene 7YR
(Chang ez al., 2006). Comme le domaine catalytique de I'enzyme tyrosinase n’est
pas touché, le pigment peut étre synthétisé mais I'enzyme ne fonctionne pas
correctement : I'insertion rétrovirale perturbe la synthese de la partie de la protéine
qui est responsable de I'ancrage de I'enzyme dans le mélanosome. Le pigment
synthétisé est en quelque sorte mal emballé dans le mélanosome, et il n’est pas
transféré au kératinocyte. Le pigment reste dans le mélanocyte, il est visible dans
I'ceil et dans la peau. Un test diagnostique a été mis au point par Chang ez /.
(2006) pour détecter les porteurs hétérozygotes de I'allele C*C (figure 3.8), et
donc éliminer cet alléle d’'une population afin d’éviter 'apparition, rare mais
possible, de porteurs homozygotes blancs dans la descendance.

m NN NN CN CN CC cCC

Migration :

le fragment

le plus court
Alidle N 481 bp migre le plus loin
Alléle C 345 bp

m : marqueur donnant la taille
des fragments d’ADN
NN : génotype normal, coloré
CN : génotype hétérozygote, coloré
CC : génotype homozygote récessif, blanc

Figure 3.8. Gel d’électrophorése montrant la présence de deux fragments d’ADN amplifiés par une
réaction PCR : on observe deux fragments dont la taille différe en fonction du génotype.
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Le locus |

Ce locus autosomal entraine I'inhibition de la pigmentation noire et, dans
une moindre mesure, la diminution de la pigmentation rouge. Il est caracté-
ristique de la race Leghorn Blanche et se retrouve dans d’autres races telles que
la Bresse Blanche, la Cornish, le Combattant Anglais ‘red pyle’, le Combattant
Indien jubilé’ et la plupart des populations commerciales de poulets de chair.
Deux alléles mutés ont été décrits historiquement : le blanc dominant, noté 7*/
(Bateson, 1902b) et le bronze (dun en anglais), noté 7*D (Ziehl et Hollander,
1987). Les animaux porteurs hétérozygotes de /*D ont un duvet de couleur grise,
alors que les animaux porteurs hétérozygotes de 7/ présentent des taches noires,
lorsque I'animal porte a d’autres locus des alleles déterminant le plumage noir.
Comme lallele 7*7 a moins d’effet sur les phéomélanines que sur les euméla-
nines, le plumage blanc homogene ne peut étre obtenu que si 'animal porte
d’autres alleles déterminant le plumage noir, car I'inhibition de /*/ s'exprimera
pleinement, alors que chez un animal & plumage principalement rouge ou doré,
lallele 77 n’affectera que les plumes noires comme celles de la queue ou de la
poitrine, qui apparaitront blanches (figure 3.9).

Figure 3.9. La couleur du plumage de ces deux cogs ne différe que par le génotype au locus /. Le coq
de gauche est porteur de I*l et celui de droite est de type sauvage, homozygote pour alléle I*N.
© Gérard Coquerelle.

La plupart des cogs ‘pyle’ exposés en concours avicoles sont hétérozygotes pour
I*] afin de permettre I'expression du rouge, qui serait trop peu visible chez les
homozygotes pour /*/. Lall¢le 7%/ doit donc étre considéré comme incompleéte-
ment dominant. De plus, la Leghorn Blanche est connue pour porter d’autres
mutations de dilution du noir et du rouge, comme on le verra plus loin, ce qui
permet d’obtenir cette couleur blanc immaculé. Un troisi¢me variant attribué a
lallele 7*S (smoky pour fumé) est apparu spontanément dans une lignée expé-
rimentale de Leghorn Blanche (Kerje ez /., 2004). Les poussins homozygotes
ont un duvet grisitre.
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Des effets pléiotropes ont été observés en comparant des pondeuses portant ['alléle
I*I avec leurs sceurs de phénotype sauvage (/*N/I*N) dans le sens d’'une moindre
épaisseur de coquille (Mérat, 1970) et d’une meilleure qualité de plumage chez
les porteuses de 7%/ (Mérat, 1990). Cette derniére observation a été confortée par
une étude des facteurs génétiques influencant le picage chez les pondeuses, qui
a montré que les poules homozygotes ou hétérozygotes pour /*/ étaient moins

affectées par le picage (Keeling ez al., 2004).

Lidentification moléculaire du locus 7 a été réalisée a partir d’'un croisement
entre une lignée de poule de jungle au phénotype sauvage et une lignée Leghorn
Blanche dans laquelle le phénotype blanc dominant a pu étre associé a des
marqueurs moléculaires qui ont plus tard été localisés sur le chromosome 33.
Le gene PMEL17, renommé récemment en PMEL, a ensuite été identifié comme
le locus /. Il code pour la protéine transmembranaire PMEL, qui contribue a
'organisation du mélanosome (Kerje ez al., 2004).

Trois variants moléculaires différents correspondent aux trois alleles *7, *D et *S.
Lallele blanc dominant, */, est (i & une insertion de 9 bases nucléotidiques dans
Iexon 10 du gene PMEL. Lallele fumé, *S, présente une délétion de 12 bases
nucléotidiques dans I'exon 6 du gene, en plus de l'insertion de 9 bases décrite
pour *I. Donc lalléle *S constitue une évolution de lallele */. En revanche,
Iallele *D est completement différent des deux autres : il porte trois substitutions
nucléotidiques non synonymes, mais il présente aussi une délétion de 15 bases
nucléotidiques dans I'exon 10. On voit donc que ce gene a subi plusieurs modi-
fications qui alterent la fonction de la protéine pour laquelle il code. Il a ensuite
été démontré que 'allele *7 conduit a la production de fibrilles anormales de la
protéine PMEL, dont la présence perturbe I'organisation des fibrilles normales
qui sont produites par I'allele sauvage chez un porteur hétérozygote de */ (Watt
et al., 2011). Cest pourquoi 'alléle muté */a une action dominante incompleéte :
sa présence en une seule copie suffic & perturber I'expression du phénotype.
En revanche, l'alléle *S se comporte plutét comme un alléle nul, associé a une
perte de fonction, mais sans production de fibrilles aberrantes (Watt ez /., 2011).
Le géne PMEL a aussi été associé a un phénotype de plumage jaunatre chez la
caille qui présente des similarités avec I'allele /%S (Ishishita ez 4/, 2018).
Lidentification moléculaire du génotype au locus 7 a facilité I'étude des effets
pléiotropes de ce locus, qui ont été confirmés pour les différences de picage déja
décrites chez la poule (Nitt ez al., 2007) et démontrés pour le comportement
exploratoire et social de 'animal (Karlsson ez 4/, 2010; 2011). Cet effet pourrait-il
étre @ & une anomalie de la vision? On pourrait le supposer, car des mutations
de PMEL ont été associées a des anomalies oculaires chez 'espéce humaine.

Le locus S

Ce locus est lié au sexe et connu depuis 1912. Lalléle sauvage S*V correspond au
phénotype doré chez la poule sauvage et se trouve chez de nombreuses races, telles
que la Gauloise dorée ou la Marans noire cuivrée. Lallele muté, $*S (pour silver),

63




64

LES POULES

est dominant sur I'allele sauvage et inhibe la pigmentation rouge doré. Cet allele
a donné son nom au locus S, qui joue en quelque sorte un rdle analogue a celui
qu’a le locus 7 sur la pigmentation noire. Lallele $*S se trouve chez les races ou
variétés argentées, telles que la Marans coucou argentée ou le Combattant du
Nord argenté; les races herminées, comme la Sussex ou la Bourbonnaise, ont un
plumage blanc aux extrémités noires dii 2 ’homozygotie pour *§ (figure 3.10).

Figure 3.10. Poule de race Marans variété herminée portant $*S, mais aussi ’allele E*Y, qui corres-
pond au plumage rouge; comme l'alléle S*S dilue le rouge, la poule est blanche sauf au camail,
aux rémiges de l’aile et a la queue, ol demeurent des plumes noires. Elle a aussi un sous-plumage
blanc. © Jeannine Goacolou.

Comme 'allele *7, I'allele *S est incomplétement dominant, et les males porteurs
hétérozygotes de cet allele montrent souvent des traces de doré, notamment sur
la zone ‘pyle’, qui regroupe le camail, la selle et le dessus des ailes (parties du
corps 8, 9 et 20 de la figure 1.1). Comme *S n’a pas d’effet sur la production des
eumélanines, on observe une couleur saumonée probablement due aux eumé-
lanines brunes chez certaines races (de génotype sauvage au locus CO) et sur le
plumage de la poitrine des poules de génotype sauvage pour les autres locus que
S. Un effet pléiotrope favorable de *§ a été décrit sur I'intégrité du plumage des
pondeuses apres 6 mois de ponte (Mérat, 1990).

Le duo allélique argenté-doré a été et est encore trés utilisé pour le sexage du
poussin, et méme pour 'ovosexage de 'embryon a 14 jours de développement par
une analyse optique réalisée a travers la coquille. Le croisement autosexable consiste
a accoupler un coq homozygote doré avec une poule argentée : tous les fils sont
hétérozygotes pour I'alléle argenté et ont un duvet jaune pale, alors que les filles
sont dorées avec un duvet nettement plus rouge que celui de leurs fréres. Il est
aussi possible d’obtenir un croisement sexable dans I'autre sens en race Combattant
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du Nord, ou le pere est homozygote pour l'allele argenté et la mére porte alléle
doré; du fait de la dominance incompléte de I'allele argenté, les fils hétérozygotes
apparaissent plus rouges que leurs sceurs argentées (Coquerelle, 2000).

Un troisi¢me allele, S¥AL, identifié dans une population américaine de Plymouth
Rock barrée, détermine I'albinisme imparfait lié au sexe (Mueller et Hutt, 1941).
Il nexiste pas dans les races frangaises et a été identifié au Canada et aux Erats-
Unis. Un temps maintenu dans un élevage expérimental de I'Inra a Jouy-en-Josas
puis a Tours, il n’existe plus que sous forme de semence congelée de coqs porteurs
hétérozygotes. Lallele *AL est récessif par rapport aux deux autres et supprime
la coloration rouge doré, presque completement la coloration noire et dilue tres
fortement le brun. LCeeil n'est pas pigmenté, 'adulte a donc un plumage blanc
et un ceil rouge.

Cet alléle est aussi intéressant pour le sexage, car il permet de distinguer les
poussins a la naissance sur la couleur du duvet (figure 3.11), mais surtout il
permet de distinguer les embryons albinos sur la couleur de I'ceil dés le 8¢ jour
de développement par mirage des ceufs a coquille blanche. Cette option pourrait
étre utilisée pour I'ovosexage en race Leghorn, car les poules albinos ont aussi
un plumage blanc, ce qui serait sans doute mal accepté en pondeuses a ceufs
bruns, traditionnellement de plumage rouge, bien que la couleur du plumage
soit génétiquement indépendante de la couleur de la coquille.

Figure 3.11. A gauche, un poussin argenté, et a droite, un poussin albinos imparfait; les deux
poussins ont aussi un génotype sauvage au locus E, responsable de !’apparition des raies dorsales.
© David Gourichon.

Dans un croisement ol I'on souhaite ne conserver que les femelles, il faut alors
que le pére soit homozygote albinos et la mére argentée ou dorée : toutes les filles
seront albinos et les fils auront 'ceil coloré. De nombreux travaux ont été réalisés
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pour caractériser 'effet de cet allele sur les performances de croissance et de ponte.
En résumé, l'allele S*AL a un effet défavorable sur la viabilité¢ du poussin d’'un
jour et sur la croissance jusqu’a 42 jours. Mais, si les poussins albinos sont élevés
mélangés avec des poussins normaux, la viabilité n'est pas ou peu affectée, car
les poussins normaux aident en quelque sorte I'albinos a trouver la mangeoire.
Chez la poule pondeuse, S*AL améliore I'intensité de ponte, de facon spectacu-
laire (+ 9,4 %) lorsque les poules sont exposées a une forte intensité lumineuse
(Silversides et Crawford, 1986 ; 1987 ; Mérat et al., 1986 ; Mérat et Bordas, 1989).
Toutefois, 'association entre S*AL et I'alléle ‘nanisme lié au sexe’, DW, est apparue
défavorable pour la ponte (Coquerelle et Mérat, 1996).

Comme pour le locus /, 'identification moléculaire du géne correspondant
au locus § a été rendue possible par 'analyse d’un croisement entre poule
de jungle et Leghorn Blanche, car celle-ci porte I'alléle argenté S*S, et la
poule de jungle I'allele doré S*V. Le geéne identifié, SLC45A2, code pour une
protéine de transport membranaire qui intervient dans la synthése des mélanines
(Gunnarsson ez al., 2007). Ce géne a rapidement été identifié dans la région
candidate, car il est aussi associé a des anomalies de pigmentation dans d’autres
especes animales et chez 'espece humaine.

Lallele *S étudié dans les races de poules argentées présente une substitution non
synonyme dans une région trés conservée de la protéine, dont la fonction est
donc modifiée; curieusement, I'allele *S de la Leghorn Blanche est différent, car
il présente une substitution non synonyme a une autre position, qui ne montre
pas une concordance parfaite avec la transmission du phénotype dans le croise-
ment. Le mode d’action de I'alléle *S de la Leghorn demeure encore mal connu.
Lallele S*AL est dti a la perte d’une base au début de la séquence codante qui
conduit a interrompre la transcription du gene. Aucune protéine n’est produite,
S*AL est donc un allele nul, ce qui explique sans doute pourquoi il affecte la
synthese des eumélanines comme celle des phéomélanines, a la différence de S*S,
qui n'intervient que sur celle des phéomélanines. D’autres variations de ce gene
ont été identifiées chez la caille, correspondant au phénotype d’albinisme lié au
sexe ou au phénotype cinnamon (Gunnarsson et al., 2007), de méme que chez
le pigeon pour le phénotype dilute (Domyan ez al., 2014).

Répartition du noir sur le corps

Le locus E

Ce locus controdle I'extension du plumage noir sur le corps, il joue en quelque
sorte un role de chef d’orchestre dans la coloration du plumage. Il comporte huit
variants (Morejohn, 1955; Brumbaugh et Hollander, 1965; Moore et Smyth,
1972) dont les effets phénotypiques sont définis a I'état homozygote, chez le
poussin d’un jour comme chez I'adulte, en supposant que tous les autres locus
susceptibles d’influencer la coloration du plumage sont homozygotes pour l'alléle
sauvage. Les huit variants sont, par ordre de dominance décroissante, le noir
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étendu (*E), le noir étendu restreint (*R), le rouge dominant (*WH pour wheaten),
Iallele sauvage (*IV), le brun (*B), le tacheté (*S pour speckled), le bouton d’or
(*BC pour buttercup) et le rouge récessif (*Y). En bref, le phénotype varie d’un
plumage enti¢rement noir 4 un plumage majoritairement rouge, et présente un
dimorphisme sexuel. En revanche, le phénotype des hétérozygotes est toujours
beaucoup plus difficile a interpréter.

La localisation chromosomique de ce locus est restée imprécise jusqu'a ce que le
geéne correspondant soit identifié comme étant le géne codant pour le récepteur
MCIR (Takeuchi et al., 1996 ; Okimoto et al., 1999 ; Tixier-Boichard ez 2/, 1999
Kerje ez al., 2003), localisé sur un microchromosome identifié comme le chro-
mosome 11. De nombreuses substitutions nucléotidiques ont été décrites dans la
séquence codante du gene MCIR (Dévila ez al., 2014 ; Andersson ez al., 2020). La
plupart d’entre elles modifient un acide aminé dans la protéine avec des consé-
quences sur la fonction du récepteur (Ling ez al., 2003). Les plus fréquentes sont
récapitulées sur la figure 3.12. Certains alléles comportent plusieurs substitutions.

A) Géne
T 6 &6 T G A c A "
Position de la b
212 274 376 398 409 427 637 644  gans la séquencs codante
1 ] 1 | | | l |
v v v oy ooy
C A A ACA G T €
B) Protéine
M E V L A T R H » R
71 92 126 133 137 143 213215 ('jgﬁg'f;”p‘j;g?n‘;'de amine
| Vool v
T K | QPT A G P

Figure 3.12. A) Représentation de huit substitutions non synonymes décrites dans la séquence
codante du gene MCTR : en bleu, la base nucléotidique de l’alléle sauvage et, en noir, sa posi-
tion dans la séquence codante; en rouge, la base nucléotidique de ’alléle muté; B) modification
de ’acide aminé correspondant a chaque substitution : en bleu, ’acide aminé du récepteur de
type sauvage, et en rouge, [’acide aminé nouveau (la signification de la lettre est donnée dans le
tableau 1.1 des notions de base).

Lallele £*E correspond a I'extension maximale du noir : le poussin et I'adulte
homozygotes pour *E sont enti¢rement noirs (figure 3.13).

Les races francaises portant *E sont trés nombreuses, il y a des races au plumage
entierement noir, comme la Poule d’Alsace, la Barbezieux, la Gasconne, la Gauloise
noire, la Géline de Touraine et la Noire de Challans, et des races présentant un
dessin de plumage sur un fond noir, telles que la Coucou de Rennes (barrée) ou
la Gournay (cailloutée). Cet alléle entraine aussi la présence de pigment noir sur
Iépiderme des tarses. Sur le plan moléculaire, cet alléle a été associé a 4 haplotypes
différents qui ont tous en commun la substitution d’une base G par une base A
en position 274 de la séquence codante (figure 3.14).
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Figure 3.13. Coq de race Cotentine, le plumage est noir étendu (allele *E), le bec et les pattes
sont noirs. © Jeannine Goacolou.

T G G T G A cC A
Positon 212 274 376 398 400 427 637 644
oy v

T A G T G A cC A H1

ou T A A TG A cC A H2

ou C A G T G A cC A H3

ou C A G T G A T A H4

Figure 3.14. Haplotypes du géne MC1R présents chez des animaux noirs porteurs de *E.

Lallele £*R correspond a une extension moindre du noir, car il laisse apparaitre
de l'argenté ou du rouge doré au camail et sur le dos (on parle de manteau) selon
le génotype présent au locus S; on connait 'exemple de la variété noire cuivrée

de la race Marans (figure 3.15).

Si le locus § porte l'alléle argenté au lieu de lalléle doré, le phénotype d’un
animal homozygote pour E£*R est dénommé ‘bouleau’ (birchen en anglais). Les
tarses sont plus foncés que pour les alléles suivants, mais moins noirs que pour
Iallele *E. La poule présente généralement plus de noir que le coq. Le poussin
présente des bandes longitudinales incomplétes, comme dans la race Fayoumi
(higure 3.16). Les variétés a manteau cuivré ou bouleau de races comme la Marans
ou la Combattant du Nord portent probablement l'allele £*R.
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; A B
Figure 3.15. Coq de la variété noire cuivrée de Figure 3.16. Poussin de la race Fayoumi, consi-
la race Marans; toutes les rémiges sont noires, dérée porteuse de l’allele E*R.
le doré est visible sur le camail et le dos. © Bertrand Nicolas/INRAE.
© Jeannine Goacolou.

Sur le plan moléculaire, cet allele a été associé a 5 haplotypes différents (figure 3.17).

T G G T G A c A
Positon 212 274 376 398409 427 637 644

R Vo

T A G TG A cC A H1
ou T A A TG A cC A H2
ou T A G T G A T A H5
ou T G G A G A cC A Heé
ou T G G A G A T A H7

Figure 3.17. Haplotypes du gene MC1R présents chez des animaux porteurs de E*R.

On voit que 2 des 5 haplotypes (H1 et H2) sont communs avec ceux trouvés
chez des animaux de phénotype noir étendu. La substitution en position 398
qui modifie 'acide aminé en position 133 est trouvée chez la race Fayoumi, qui
présente une barrure autosomale. Il a été proposé que cet alléle original soit aussi
responsable de ce dessin de plumage (Schwochow ez 4l., 2021).

Lallele ‘rouge dominant’ E*WH correspond a un poussin jaune doré (ou
jaune pale en présence de I'alléle ‘argenté’ au locus §). Le coq est de phénotype
sauvage avec un sous-plumage plus clair, alors que la poule a trés peu ou pas de
noir sur le dos, le dessus des ailes est de couleur brun clair, la poitrine est de
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couleur créme a doré clair. La coloration des tarses est atténuée chez les animaux
porteurs homozygotes de /D*N. Ce génotype correspond a la variété froment
chez la Faverolles (figures 3.18A et 3.18B), la Marans et la race Combattant.

Figure 3.18. A) Coq de race Faverolles fixée pour lalléele E*WH et ’alléle S*S. © Hanjo Hellmann/
Adobe Stock. B) Poule de race Faverolles. On note un dimorphisme sexuel net associé au génotype
sauvage pour le locus CO. © Slowmotiongli/Adobe Stock.

Sur le plan moléculaire, cet alléle est associé 4 un seul haplotype (H8) caractérisé
par une seule substitution en position 427 (figure 3.19).

T G G T G A CcC A
Position 212 274 376 398 409 427 637 644

N
T G G T G G C A H8

Figure 3.19. Haplotype du gene MC1R présent chez des animaux porteurs de E*WH.

On doit dire dés maintenant que I'allele rouge récessif £*Y est associé a la méme
couleur et aussi au méme haplotype de MCIR. Seul Jeftrey (1974) a décrit des
différences au niveau du camail, avec la présence de plumes noires en présence de
E*Y seulement. Par la suite, il a été proposé que les deux alléles n’en fassent qu'un
et que la différence du mode de transmission soit due a I'interaction avec d’autres
genes (Carefoot, 1981). Les résultats moléculaires confortent cette proposition.

Lallele £*N est le type sauvage, ol le poussin présente trois bandes longitu-
dinales sur le dos, les bandes latérales se prolongeant vers I'ceil, qui semble
magquillé. Le coq adulte présente du noir sur la poitrine, les cuisses, le ventre,
la queue et les rémiges primaires, avec une touffe duveteuse blanche 2 la base
de la queue, alors que les autres régions du corps et les rémiges secondaires sont
soit de couleur dorée (alléle sauvage S*N), soit de couleur argentée (allele S*S).
La poule est d’aspect général fauve clair ou grisitre (selon I'alléle présent au
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locus ), propice au camouflage ; la poitrine est saumonée, le ventre est grisatre,
le camail présente du noir et du doré, le dos et le dessus des ailes sont finement

pointillés de noir (figure 3.20).

Figure 3.20. Poules de race Combattant du Nord, de phénotype sauvage pour les locus E (E*N/E*N)
et S (S*N/S*N); la poitrine est saumonée, le camail doré et noir. © Gérard Coquerelle.

La race Gauloise dorée illustre parfaitement le phénotype sauvage pour le locus £
et le locus S, avec un dimorphisme sexuel trés prononcé. Il est aussi décrit chez
I’Ardennaise, avec une variété dorée et une argentée, et le Combattant du Nord
doré. Sur le plan moléculaire, cet alléle correspond a la séquence de référence.

Lallele £*B, pour brun, entraine une couleur brun chocolat de la téte et du dos
du poussin. Le coq adulte est proche du type sauvage, mais chez les jeunes la
poitrine présente plus de rouge que chez le sauvage. La poule adulte est aussi
proche de la poule sauvage, mais sa poitrine présente un pointillé noir et rouge
assez grossier, comme le dos et les ailes, au lieu d’étre saumonée (figure 3.21).
Cet alléle est considéré comme nécessaire a expression des dessins de plumage.

Figure 3.21. Poule de race Pictave, homozygote pour E*B, mais aussi pour CO*N et S$*N; la plume
apparait pointillée, la poitrine n’est pas saumonée et a la méme coloration que le dessus du corps.
© Jean-Claude Martin.
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Sur le plan moléculaire cet allele a été associé a deux haplotypes qui ne sont pas
trouvés chez les animaux portant les alléles *£ ou *R (figure 3.22).

T G G T G A C A
Position 212 274 376 398 409 427 637 644

A
T A G T A A T A H9

ou cC A G T G A T C H10
Figure 3.22. Haplotypes du gene MC1R présent chez des animaux porteurs de E*B.

Les allele £%S (pour speckled, moucheté) et E*BC (pour buttercup, en référence a
la race Sicilienne) se caractérisent par le phénotype du poussin qui présente des
rayures dorsales incompletes et des taches irrégulieres sur la téte, similaires a celles
observées chez le poussin Fayoumi (figure 3.16). Le coq adulte est de phénotype
sauvage, et les poules adultes ressemblent aux poules portant £*B. Deux haplo-
types ont été décrits sur le plan moléculaire (figure 3.23), 'un est unique (HI11)
et autre (HI0) a aussi été associé a E*B.

T G G T G A C A
Position 212 274 376 398 409 427 637 644

[ R A A
T G G C G G C A H11
T G A

ou C A G T C H10

Figure 3.23. Haplotypes du gene MC1R présent chez des animaux porteurs de E*B.

On observe donc 11 alléles au niveau moléculaire pour 6 alléles décrits sur le plan
phénotypique, puisquon a vu que E*WH et E*Y, d’une part, et £*S et £*BC,
d’autre part, sont pratiquement impossibles a distinguer sur le plan phénotypique.
On peut concevoir que I'ajout d’une nouvelle substitution de base modifie I'effet
d’une autre lorsqu’elle est seule : par exemple 'haplotype H4, trouvé uniquement
chez des animaux noirs, et 'haplotype H10, trouvé chez des animaux de phéno-
type brun ou bustercup, différent a la position 644; cette substitution pourrait
donc A elle seule atténuer I'effet de H4 et empécher 'expression du noir étendu.
ATinverse, I'ajout d’une substitution en position 637 ne semble pas modifier I'effet
phénotypique, car H3 et H4 sont associés au noir étendu, alors qu’ils différent
en position 637, de méme que H6 et H7 sont associés au noir restreint, alors
qu’ils différent en position 637.

Comment expliquer que les haplotypes H1 et H2 puissent étre retrouvés chez
des animaux de phénotype noir étendu ou noir restreint ? On peut faire deux
hypotheses : soit ces haplotypes different & une autre position, notamment dans
une région non codante, et alors on n'aurait pas le méme HI chez les animaux
noir étendu par exemple, soit les animaux de phénotype noir étendu portant H1
et H2 sont noirs, car ils portent aussi un allele renfor¢ant la pigmentation noire
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a un autre locus, notamment au locus ML. Ces hypotheses peuvent étre testées
en séquencant les régions du génome encadrant la séquence codante de MCIR,
et en génotypant le géne GJA5 correspondant au locus ML.

En Pétat actuel des connaissances, on peut conclure que :

— les haplotypes H3 et H4 sont propres aux animaux de phénotype noir étendu
et que la substitution en position 212 joue un rdle déterminant pour obtenir ce
phénotype;

— I'haplotype H8 est propre aux animaux de phénotype rouge.

Il faut des études complémentaires pour comprendre pourquoi deux haplotypes
aussi différents que H1 et H6 ont été associés au méme phénotype, et sans doute
préciser les différences phénotypiques observées chez les porteurs de chaque
haplotype. On peut se poser la méme question pour H10 et H1l, a moins que
'un ne corresponde a E*S et 'autre & £*BC, mais lequel? Quant a £*B et £*BC,
comme le phénotype est le méme a I'état adulte, il faudrait comparer des animaux
dont le phénotype jeune a été bien caractérisé. En tout cas, 'haplotype HI0 joue
un rdle déterminant dans le phénotype du poussin & dos rayé et sans doute dans
'obtention des dessins de plumage.

Enfin, il est utile de signaler que le récepteur MCIR se lie normalement a I’hor-
mone MSH; la molécule agouti codée par le géne ASIP peut se lier au récepteur
MCIR et agir comme un antagoniste de la liaison avec MSH. Ainsi, le tandem
MCIR/agouti est bien connu chez les mammifeéres : le locus MCIR comporte
une série de variants allant du noir dominant au rouge récessif, alors que le
locus agouti comporte une série de variants allant du noir récessif au jaune
dominant, ce dernier phénotype étant homozygote létal chez la souris. Le méme
phénomene est observé chez la caille : une délétion de 8 bases dans le gene ASIP
modifie la séquence de la protéine et produit le phénotype noir récessif (Hiragaki
et al., 2008), une importante délétion conduit au phénotype jaune homozygote
létal (Nadeau ez al., 2008), et une duplication conduit & un phénotype dilué,
beige, avec dans les deux cas un changement de fonction de la protéine produite
(Robic et al., 2019). De fagon surprenante, aucune mutation du géne AS/P n'a
été décrite jusqu'a présent chez la poule.

Le phénotype ‘columbian’

Smyth et Somes (1965) ont montré que le plumage herminé de la Columbian
Plymouth Rock et de la Buff Brahma est dii a 'action d’un locus dominant qu’ils
ont nommé CO (pour columbian). Cette action peut s'observer en présence de
certains alleles de £, tels que brun £7B ou rouge dominant £*WH (figure 3.24),
ou encore l'allele sauvage £V, mais pas en présence de I'allele noir étendu E*E
(Smyth, 1970). Lallele CO*CO est aussi présent en race Bourbonnaise (figure 3.25),
qui présente un phénotype herminé comme celui de la variété herminée de Marans
(figure 3.10), mais dont le sous-plumage est grisitre en raison de la présence de £*B.
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Figure 3.24. Ces deux cogs portent E*WH mais different au locus CO, celui de gauche étant de
type sauvage (CO*N) et celui de droite portant l’allele muté CO*CO, qui a un effet dominant et
remplace le noir par du blanc; ces cogs différent aussi par la couleur des pattes (locus ID et W).
© Gérard Coquerelle.

Figure 3.25. Coq de race Bourbonnaise homozygote pour E*B, $*B et CO*CO. © Jeannine Goacolou.

Lallele *CO a une action beaucoup plus marquée chez le coq que chez la femelle
et conduit a supprimer le dimorphisme sexuel. Chez le coq, la présence de *CO
se traduit par un plumage blanc sur la poitrine, alors que le type sauvage présente
une poitrine noire. Dans une lignée expérimentale I'INRAE portant I'allele
sauvage E£*N, la transmission de *CO a été analysée par la comparaison de la
couleur des plumes de poitrine chez les cogs et les poules issus d’accouplements
entre porteurs hétérozygotes de *CO, et une région candidate a été identifiée sur
le chromosome 2, confirmant le déterminisme autosomal déja supposé, mais a
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ce jour aucun géne candidat n’a été identifié dans cette région. Lallele sauvage
CO*N donne la poitrine saumonée chez la poule portant I'allele sauvage au locus
E, ainsi que la couleur saumonée de la Faverolles qui porte l'allele £*WH.

Le locus CO intervient également dans la formation de certains dessins de plumage.
Ainsi, la présence de I'allele CO*CO détermine le liseré simple (figure 3.20),
alors que I'alléle sauvage CO*N est associé au liseré double, en combinaison avec
d’autres génes de dessin de plumage. Lallele *CO semble améliorer la netteté de
la barrure liée au sexe déterminée par le locus B, en éclaircissant davantage les
zones claires, mais il rendrait la barrure autosomale moins nette.

hétérozygote pour BL*BL et homozygote pour CO*CO; on voit bien le contour noir des plumes
correspondant au dessin de plumage liseré. © Jeannine Goacolou.

Modifications de lintensité de la couleur

Intensification du noir

Phénotype mélanotique : locus ML

Leffet majeur du locus ML (pour melanotic) est de noircir des zones du corps
normalement rouges en présence de allele sauvage (doré) au locus S, notam-
ment la zone ‘pyle’. Son action est dominante incompléte. En présence de I'alléle
brun au locus £, les porteurs hétérozygotes de I'allele muté *ML sont plus foncés
que les non-porteurs, et les porteurs homozygotes sont complétement noirs.
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Leffet noircissant de *ML est moins net sur les femelles porteuses de I'allele
rouge dominant au locus £. Moore et Smyth (1971) ont obtenu une lignée noire,
homozygote pour 'allele £*B et pour 'allele *ML. Les poussins d’un jour ne sont
pas noirs, le sous-plumage des cogs adultes présente beaucoup de blanc et les
adultes n’ont pas les pattes noires. Ainsi, la présence de *ML pourrait expliquer
le plumage totalement noir de races qui ne portent pourtant pas 'allele noir
étendu au locus E. Lallele *ML a été associé a plusieurs dessins de plumage tels
que le liseré simple (avec PG*PG et CO*CO), le liseré double (avec PG*PG,
CO*N/CO*N) ou le pailleté (avec PG*PG et DB*DB).

Tres tot, le locus a été attribué au chromosome 1. Cette hypothése a été récemment
confirmée par I'étude de la ségrégation du dessin de plumage ‘liseré double” dans
un croisement entre Dark Cornish et Partridge Plymouth Rock (Li ez 4/, 2021).
Une large région candidate (1,6 Mb) a été identifiée sur le chromosome 1; I'analyse
de 195 individus présentant différents dessins de plumage a permis d’identifier
un segment de 21,4 kb toujours associé au locus ML. Ce segment contient une
variation consistant au remplacement d’une séquence de 41 pb par une autre de
38 pb qui modifie 'expression de G/A5, un géne proche. Ce géne n’avait jamais
été impliqué auparavant dans la génétique de la coloration, mais il est exprimé
dans le follicule plumeux, et plus précisément dans les mélanoblastes et dans
les précurseurs des kératinocytes. La variation associée a l'allele *ML modifie
la transcription de G/A5 en faveur d’un transcrit particulier, normalement peu
exprimé, mais le mécanisme exact conduisant au dessin du plumage n’a pas été
totalement élucidé. Récemment, nous avons génotypé GJA5 chez plusieurs races
de poules au plumage noir, et I'allele *ML a été trouvé fréquemment; il était fixé
dans quelques races comme la Poule d’Alsace et la Houdan, mais il ne Iétait pas
chez la Géline de Touraine ou la Gasconne.

Phénotype charbonné : locus CHA

Ce locus autosomal a également un effet noircissant, mais son déterminisme est
récessif, a la différence de celui de ML. 1l serait localisé sur le chromosome 1 a
0,3% de recombinaison du locus P (créte en pois) (Crawford, 1986), mais sa
nature moléculaire n’est pas encore connue. Lhomozygotie pour CHA a produit
des animaux noiritres comme du charbon de bois dans une lignée portant I'allele
E*WH, d’oui le symbole CHA (pour charcoal) (Carefoot, 1990). La lignée blanc
récessif a base de Wyandotte, a partir de laquelle ML avait été isolé, portait proba-
blement aussi le caractere récessif CHA. Jeftrey (1974) décrit les races portant a
la fois E*B/E*B et ML*ML/ML*ML et d’autres facteurs mélanisants inconnus,
comme ayant le plumage adulte noir étendu mais pas le duvet a un jour, et les
pattes jaunes, blanches ou bleues mais non noires (Cest le cas de la Wyandotte
noire). Ces facteurs mélanisants inconnus pourraient bien étre CHA. On voit que
Cest en partant de races ou de souches blanches que les facteurs noircissants ont
été mis en évidence, alors qu'ils coexistaient dans certaines races noires a I'état
adulte a pattes non noires.
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Intensification du rouge : le phénotype acajou, locus MH

Brumbaugh et Hollander (1966) ont isolé un caractére dominant autosomal qu’ils
appellent MH (pour mahogany, acajou) dans un troupeau de race Minorque. Il n’a
pas d’effet sur la couleur du duvet du poussin, mais le plumage adulte est rouge
plus foncé. De nombreuses races portent MH, notamment la Rhode Island Red,
certaines souches de New Hampshire, vraisemblablement la Barnevelder a liseré
double et le Combattant Indien brun faisan (figure 3.27). Le gene responsable
nest pas connu.

Figure 3.27. Poule Combattant Indien portant MH*MH en combinaison avec E*WH, CO*N, ML*ML;
elle a également les pattes jaunes et une créte en pois. © Jean-Claude Martin.

Atténuation du noir en brun

Phénotype brun foncé : locus DB

La mutation DB a d’abord été décrite dans la race Fayoumi dorée comme trans-
formant la coloration du duvet noir en brun foncé, d’ ot 'appellation dark brown
(Moore et Smyth, 1972). Les cogs homozygotes pour DB n’ont pas de noir au
camail mais en ont sur les ailes et la queue, alors que les femelles homozygotes
montrent des plumes barrées en présence de l'allele £*B (Moore et al., 1978).
Le génotype hétérozygote *DB/*N se traduit par des taches rouges sur le
bout des plumes noires de la poitrine chez les cogs; on peut donc le quali-
fier de dominant incomplet. Il a été particuliecrement étudié en lien avec les
dessins de plumage dans différentes races : barrure autosomale de la Fayoumi
(Schwochow ez al., 2021), Wyandotte perdrix maillé naine et Hambourg barré
crayonné doré (Carefoot, 1985). Les races Bresse Gauloise grise (figure 3.28)
et Hergnies portent I'allele *DB.
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Figure 3.28. Coq de race Bresse Gauloise grise, portant les alléles dominants DB*DB, S*S et
probablement E*B ou E*N. © Jeannine Goacolou.

Sa localisation sur le chromosome 1 a été confirmée dans I'analyse d’un croise-
ment entre poule de jungle et Leghorn Blanche (Gunnarsson ez 4/, 2011), ou
une coloration orangée de la poitrine avait été observée dans la descendance F2.
Létude de liaison avec des marqueurs moléculaires a permis de préciser la locali-
sation chromosomique a proximité du gene SOX10, un facteur de transcription
connu pour son implication dans le développement des cellules pigmentaires.
Une délétion de 8,3 kb en amont de SOX70 conduit a réduire 'expression de ce
géne, qui induit une moindre activité de synthése pigmentaire, ce qui favorise
par défaut la synthese de phéomélanine. Un test diagnostique a été mis au point
qui permet de distinguer les porteurs hétérozygotes des porteurs homozygotes,
et a montré un effet phénotypique moins net chez I'hétérozygote, confirmant les
premieres conclusions d’un déterminisme autosomal incomplétement dominant
pour DB. Ce test est également tres utile pour analyser le génotype des animaux
présentant divers types de dessin de plumage.

Phénotype chocolat : locus CHOC

Une femelle de coloration chocolat (bec, tarses, duvet, plumage) fut observée a
£
I’éclosion dans un troupeau d’Orpington noire (Carefoot, 1996). Le déterminisme
p ping
génétique sest révélé étre celui d’'une mutation récessive liée au sexe, qui a conduit

a définir le locus CHOC (pour chocolate).

Une analyse moléculaire, en croisement et par comparaison entre races montrant
ou non le phénotype chocolat, a démontré que le locus CHOC correspond au gene
TYRPI, qui code pour une enzyme apparentée a la tyrosinase (Li ez al., 2019a).
Lenzyme TYRPI est impliquée dans la synthese de 'eumélanine. Plusieurs alleles
de TYRPI ont été identifiés dans différentes especes d’oiseaux ou de mammiferes
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domestiques comme déterminant un phénotype brun chocolat, mais ce géne
n'est pas lié au sexe chez les mammiferes. Chez la poule de phénotype chocolat,
la substitution d’une base C par une base A en position 640 (C640A) de la
séquence codante entraine le remplacement d’une histidine par une arginine
a la position 214 de la protéine, une position tres conservée chez les vertébrés.
Cette modification de 'enzyme TYRPI affecte le nombre et la structure des
eumélanosomes. Les mélanosomes étant anormaux, l'intensité de la coloration est
diminuée. Cette mutation reste rare, mais pourrait étre utilisée pour un croisement
sexable entre coqs homozygotes pour *CHOC et femelles de couleur noire, qui
ne produira que des femelles de phénotype chocolat. Un test diagnostique molé-
culaire a aussi été mis au point afin d’identifier les cogs porteurs hétérozygotes.
Une autre variation de séquence du géne 7YRPI a également été identifiée chez
la caille de phénotype roux lié au sexe (Nadeau ez al., 2007).

Dilution du noir

Phénotype bleu : locus BL

Le locus BL (pour blue) dilue le noir en gris-bleu chez un porteur hétérozygote
(hgure 3.26) et conduit & un plumage blanc sale chez un porteur homozygote

(figure 3.29).

- LAl

Figure 3.29. Coq de combat présentant un plumage blanc tacheté de noir correspondant a ’homo-
zygote pour 'alléle BL*BL. © Gérard Coquerelle.

Ce locus autosomal, non localisé, constitue I'exemple type de la dominance
intermédiaire. Il n'est donc pas possible de fixer le phénotype gris-bleu, qui est
pourtant le plus recherché, comme dans la race Coq de péche du Limousin
(figure 2.12). Leffet de dilution résulterait d’'une modification de la structure
des eumélanosomes, qui ont une forme arrondie au lieu de la forme normale en
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batonnets. Seule 'eumélanine est diluée, donc le locus BL a peu d’effet sur des
animaux principalement rouges. Quelques controverses subsistent sur la capacité
de BL a diluer 'eumélanine dans le dessin de plumage ‘liseré’, par exemple chez
I’Andalouse bleue, ol la plume bleue est liserée de noir non dilué. Il semblerait
que cet effet résulte de effet de la présence de *ML, agent eumélanisant. Lallele
*BL est présent dans les variétés bleues de Bresse Gauloise, La Fleche, Coq de
péche du Limousin, Combattant du Nord, etc., mais il est plus répandu qu’on
ne le croit, car il est présent mais non visible dans les races blanches (Gatinaise,
Wyandotte, Leghorn).

Phénotype de il rose : locus PK

Warren (1940) décrit une mutation récessive et autosomale qu’il nomme PK
(pour pinkeye). Les animaux porteurs homozygotes présentent une dilution des
mélanines noires en une coloration bleu grisitre. Cette mutation est rare et n'a
pas été étudiée sur le plan moléculaire.

Dilution du rouge

Phénotype citronné : locus /G

Une mutation récessive autosomale produit a I'état homozygote un phénotype
proche de I'argenté du coq hétérozygote pour *S, mais plut6t chamois jaunitre
chez la poule (figure 3.30). Le symbole /G a été attribué pour inhibitor of gold.

Figure 3.30. Deux poules différant par la présence de IG*IG : la poule de gauche est IG*G/IG*IG et
celle de droite est rouge non diluée IG*N/IG*N. © Gérard Coquerelle.

Lallele muté */G est fixé chez toutes les variétés citronnées des races ornemen-
tales. A la naissance, le duvet des animaux /G*G/IG*IG est plus clair que celui
des animaux porteurs de /G*V, sauf chez les animaux portant I'alléle sauvage au
locus £ (Smyth, 1990). Comme la plupart des genes éclaircisseurs du plumage,
lallele */G a Iétat homozygote a un effet favorable sur 'intégrité du plumage des
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pondeuses apres 6 mois de ponte en cages individuelles (Mérat, 1990). Lanalyse
d’un croisement expérimental et 'étude de variétés citronnées ont permis de
localiser ce géne sur le chromosome 6 et ont montré une association complete
entre le locus /G et une variation du gene codant pour la catéchol-O-méthyl-
transférase (COMTDI), une enzyme localisée dans les mitochondries des cellules
pigmentaires (Bi ez al., 2023). Plus précisément, une insertion de 2 pb dans le
5¢ exon du gene provoque une perte de fonction au moins partielle de 'enzyme
COMTDI. Linactivation expérimentale de cette enzyme dans une lignée de
mélanocytes de souris a entrainé une réduction des métabolites de la phéomé-
lanine, confirmant le rdle causal du variant de COMTD1I dans la dilution de la
phéomélanine observée chez les animaux homozygotes /G. En revanche, la plus
forte dilution observée chez le coq par rapport 4 la poule n’a pas été expliquée.

Phénotype ‘champagne blond’ : locus CB

Brumbaugh et Hollander (1966) ont suggéré qu'un mutant dominant incomplet
CB (pour ‘champagne blond’) puisse éclaircir les phéomélanines. Ce mutant
donnerait chez le coq un plumage du type doré clair 4 ailes de canard en présence
de I'alléle sauvage au locus £, semblable au phénotype E*V, S*S/S*N, CO*N. Les
auteurs ne décrivent pas l'effet de CB sur le plumage de la poule. Aucune autre
étude n'a été publiée sur cette mutation.

Dilution du noir et du rouge : le phénotype lavande, locus LAV

A partir de la race Mille Fleurs porcelaine, Brumbaugh ez 4/, (1972) ont isolé le
caractere lavande (locus LAV), responsable de la dilution du noir en gris clair
(quon appelle aussi ‘perle’) et du rouge doré en chamois-creme (figure 3.31).

la dilution concerne toutes les régions du corps. © Michele Tixier-Boichard.
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Ce caractére récessif autosomal est 1ié au locus R (créte en rose) avec environ
30% de recombinaison. On trouve ce caractére dans les variétés lavande, perle
ou porcelaine. Martin (1994) associe LAV a un plumage mou. Des analyses
microscopiques avaient montré une moindre accumulation de mélanosomes
a la périphérie des mélanocytes des animaux homozygotes pour l'allele *LAV
(Mayerson et Brumbaugh, 1981), ce qui ressemblait a ce qui était observé chez le
mutant leaden de la souris, également associé 2 un phénotype de dilution. Lorsque
ce mutant a été identifié comme une mutation du géne MLPH codant pour la
mélanophiline chez la souris, ce géne est devenu un candidat pour le locus LAV.
Chez les poulets de phénotype lavande, une substitution, C103T, a été identifiée
dans la séquence codante du géne MLPH, qui modifie un acide aminé, R35W,

dans une région trés conservée de la protéine (Vaez et al., 2008).

La protéine MLPH forme avec les protéines MYO5A et RAB27A un complexe
impliqué dans le transfert des mélanosomes vers les kératinocytes. Le change-
ment d’acide aminé dans la protéine MLPH du poulet lavande est identique 4 la
mutation du gene MLPH, provoquant le syndrome de Griscelli de type 3 (hypo-
pigmentation) chez I'espéce humaine (Ménasché ez al., 2000). Cette mutation
affecte probablement I'interaction de MLPH avec MYOS5A et RAB27A, entrainant
une altération du transfert des pigments vers les kératinocytes. On comprend
alors pourquoi cette dilution affecte les deux types de pigmentations, noire et
rouge, car elle affecte le transfert de tous les pigments, mais pas leur synthese.
Un phénotype lavande a également été décrit chez la caille et a été associé a une
modification complexe de la région contenant le géne MLPH (Bed’hom ez al.,
2012), avec des effets pléiotropes sur la croissance et la consommation alimentaire.

Principaux dessins du plumage

La barrure et le plumage coucou, locus B

La barrure liée au sexe se traduit chez le poussin coloré par une tache blanchatre
sur la téte qui est plus étendue pour les méles quand ils sont homozygotes porteurs
de I'alléle muté. Les races homozygotes pour ce type de barrure, telles que Legbar,
Cambar, Dorbar ou Ancobar, sont autosexables car on identifie le sexe des pous-
sins par observation directe 4 la naissance. La barrure se voit ensuite sur chaque
plume du corps par 'apparition d’une barre blanche sur un fond noir ou rouge.
Par conséquent, on ne peut identifier la présence de B chez les races toutes blanches.
Les plumes des coqs homozygotes porteurs présentent des bandes décolorées plus
larges que les plumes des cogs hétérozygotes et que celles des femelles porteuses
hémizygotes. De ce fait, en race pure, le plumage des méles est toujours plus clair
que celui des femelles. Les bandes transversales plus claires sont également visibles
sur le sous-plumage si celui-ci est foncé. La présence de B éclaircit aussi les tarses
des poussins dans les races noires. De méme, il est impossible d’avoir une variété
barrée de la Poule Soie fibromélanique. Smyth (1990) note que la présence de la
mutation d’emplumement lent (K) entraine une barrure plus nette.
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Plusieurs alleles ont été décrits par la génétique mendélienne : par rapport a I'allele
sauvage, B*V, l'allele B*BO entraine l'inhibition la plus forte de la coloration,
les méles homozygotes B*BO/B*B0 sont blancs (Munro, 1946), et les femelles
comme les males hétérozygotes ont un plumage bleu et barré. Cet alléle est rare
et dominant sur les autres alléles (Van Albada et Kuit, 1960). Les races Coucou
étaient supposées porter toutes le méme allele B*B (figure 3.32).

Figure 3.32. Couple de race Coucou de Rennes : le cog homozygote est plus clair que la poule hémi-
zygote, pour le plumage comme pour la couleur des tarses. © Jeannine Goacolou.

Les analyses moléculaires ont précisé la position du gene sur le chromosome Z
et ont finalement révélé la présence de quatre alleles a ce locus : type sauvage
(B*N), dilution extréme liée au sexe (B*B0), exclusion liée au sexe (B*BI) et
dilution liée au sexe (B*B2). Le géne concerné est un facteur suppresseur de
tumeur, CDKN2A, qui code pour la protéine ARF (Hellstrom ez al., 2010).
Selon Lin ez al. (2013), le motif périodique des bandes blanches dépourvues de
pigment résulterait probablement d’une différenciation prématurée des mélano-
cytes qui induit une perte temporaire de cellules progénitrices de mélanocytes,
entrainant un manque de pigment dans une section de la plume en croissance,
jusqu'a ce qu'une nouvelle cohorte de cellules progénitrices soit recrutée, générant
la prochaine bande pigmentée, et le processus se répéte 2 nouveau.

Les trois alleles BO, BI et B2 ont évolué selon un processus par étapes (Schwochow-
Thalmann ez al., 2017). Lallele BO porte deux mutations régulatrices qui
augmentent 'expression de CDKN2A dans les mélanocytes et provoque le phéno-
type tres dilué. Cet allele a ensuite évolué vers les alleles B7 et B2 par 'accumulation
de deux mutations dans la région codante qui remplacent chacune un acide aminé
différent, Val9Asp et ArglOCys, respectivement. Des études fonctionnelles ont
montré que l'effet de B/ comme de B2 est de rendre la protéine ARF moins active,
ce qui limite la conséquence de la surexpression de CDKN2A due aux mutations
régulatrices. De ce fait, les phénotypes associés 2 *BI ou 2 *B2 sont moins dilués
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que celui associé a *B0. Des travaux récents (Li ez al., 2024) suggerent qu'une
surexpression encore plus importante de CDKN2A pourrait étre responsable de
Iabsence totale de pigmentation du derme (locus /D).

Les phénotypes caillouté et bariolé, locus MO

Ces phénotypes se caractérisent par la présence de taches blanches, soit a 'extré-
mité distale des plumes ou de certaines plumes pour le caillouté (figure 3.33),
soit sur toute la surface de certaines plumes pour le bariolé.

Figure 3.33. Poule de race Chabo au plumage caillouté. La taille des taches blanches s’agrandit
aprés chaque mue. © David Gourichon.

Hutt (1949) propose le locus MO (pour mottle, moucheture) pour le phénotype
caillouté. Dans les variétés tricolores ou ‘mille fleurs’, une zone étroite, noire, en
forme de V, sépare la tache blanche terminale de la plume de sa partie colorée
par les phéomélanines (rouge foncé a chamois ou saumoné). Le déterminisme
génétique du phénotype caillouté est autosomal récessif. Somes (1980a), étudiant
les plumages de plusieurs races cailloutées ou tricolores, conclut que tous ces types
de plumage sont dus au méme allele *MO, dont I'action a I'état homozygote est
de noircir la zone en V et de blanchir 'extrémité distale de la plume. Sur le fond
noir étendu (£*E), la zone en V, de méme couleur que la base de la plume, n'est
pas distinguable. Le génotype MO*MO/MO*MO en présence des noirs étendus
E*E et E*R diminue I'étendue du noir sur le duvet a la naissance : les cotés de
la téte, le dessous du corps ainsi que le bout des ailes sont alors blanc jaunatre
(figure 3.34). En présence des autres alléles, il semble n’avoir pas d’effet 2 un jour.

Apres la mue du plumage adulte, les animaux cailloutés ont tendance a avoir plus
de blanc les années suivantes. C’est pourquoi les éleveurs amateurs sélectionnent
en premiére année des animaux pas trop marqués de blanc, et favorisent ainsi les
facteurs noircissants (ML et CHA entre autres).

Lallele MO*PI donne le phénotype panaché ou bariolé, qui comprend des plumes
totalement blanches mélées a des plumes colorées et colorées tachetées de blanc.
Clest souvent le phénotype des animaux de la race Mantes, et cest le standard de
la Leghorn exchequer et du Combattant Malais pailleté. Carefoot (1987) suggere
que MO et P soient deux alleles d’'un méme gene pour lequel Somes propose
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Figure 3.34. Poussins de génotype homozygote MO*MO et porteur de E*E : les cOtés de la téte,
le bout des ailes et le dessous du corps sont blancs. © David Gourichon.

le symbole MOPI (pour panaché). On pourrait aussi supposer qu'un alléle de la
série MO (MOPI) produise le méme phénotype panaché qu'un gene situé 4 un
autre locus qui serait nommé P/.

La génétique moléculaire a en partie résolu la question d’un geéne a plusieurs
alleles ou de deux genes, avec 'identification de plusieurs variations de la séquence
codante d’'un méme gene, EDNRB2 (tableau 3.2), chez des poules au phénotype
caillouté ou trés dilué (Kinoshita ez al., 2014).

Tableau 3.2. Variations identifiées dans le géne EDNRB2 avec leurs effets phénotypiques.

Modification Mod)lﬁcatmn
, du récepteur
Nom , de la séquence codante .. .
s 11s Phénotype .. Position Commentaire
de lalléle Position ; L,
base 1 — base 2 acide aminé (Aa)
Aal — Aa2
MO*MO  Caillouté 300C—T 8 Thr — Ile 1)
MO*MO  Caillouté 30A— G 15 Thr — Ala )
MO*MO  Caillouté 1272 G —= A 332 Arg — His (1) Aussi chez la caille
de phénotype ‘panda’
MO*W Dilution totale 1008 G — T 244 Cys — Phe 1)
(race Minohiki)
MO*PI Bariolé 959 G — A 228 Ala — Thr )

(1) Kinoshita ez al., 2014 ; (2) INRAE, données non publiées.

Lidentification de EDNRB2 comme étant le géne correspondant a MO a établi
que ce locus était localisé sur le chromosome 4, alors que des données anciennes
avaient suggéré une liaison entre MO et E, mais le locus £ a depuis été associé au
géne MCIR, localisé sur le chromosome 11. Il n’y a donc pas de liaison génétique
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entre MO et E, mais il est plus facile d’observer le phénotype caillouté sur un
fond noir. Le géne EDNRB2 code pour le récepteur de I'endothéline 3 (EDN3),
et 'interaction entre EDN3 et son récepteur EDNRB2 est cruciale pour le déve-
loppement et la migration des cellules pigmentaires immatures. Les alléles décrits a
ce jour pour EDNRB2 sont récapitulés dans le tableau 3.2. Comme pour les alléles
B*BI et B*B2, l'allele MO*MO est caractérisé par trois modifications différentes
dans la séquence du géne. On pourrait donc les désigner par MO1, MO2 et MO3.

Autres dessins du plumage

Les autres dessins de plumage sont : la barrure autosomale (figure 3.35), le
maillé (figure 3.36), le liseré noir simple (figure 3.37) ou double, et le pailleté
(figure 3.38).

Il faut noter que le génotype sauvage pour les locus £ et CO donne un pointillé
diffus qui peut parfois étre confondu avec un dessin de plumage. En ce qui
concerne le locus £, la présence de l'allele £*B est considérée comme nécessaire
pour observer n’importe quel type de dessin. Les travaux de génétique mendé-
lienne ont conduit a proposer I'existence du locus PG (pour pattern gene), qui
serait nécessaire a tous ces dessins et serait situé sur le chromosome 1, a 20 %
de recombinaison du locus DB et a 10 % du locus ML. Lalléle muté *PG serait
dominant, il transformerait le pointillé du type sauvage en maillé, il donnerait la
barrure autosomale en combinaison avec DB, le liseré double en combinaison avec

ML, qui devient le liseré simple en présence de COj; et le pailleté en combinaison
avec DB et ML (tableau 3.3).

Tableau 3.3. Correspondance entre les phénotypes de dessin de plumage et le génotype pour les
locus E, PG, DB, ML et CO. Le nom du locus comporte le nom du gene correspondant quand il est connu.

Phénotype Locus Locus Locus Locus Locus
E/MCI1R PGl: DB/SOX10 MLI/GJA5 colz
Pointillé N N N N N
Maill¢ *B PG N N N
Barrure autosomale *R ou *BC PG *DB N N
Liseré simple *B PG N ML *CO
Liseré double *B *PG *N *ML *N
Paillecé *B PG *DB *ML N

La barrure autosomale consiste en I’addition d’une bande noire sur un fond blanc
ou rouge; un animal présentant des barres noires et blanches sur ses plumes
pourrait aussi étre obtenu avec la barrure liée au sexe ayant des barres blanches
sur fond noir. Toutefois, la barrure autosomale est généralement moins nette que
la barrure liée au sexe et ne se voit ni sur les plumes du camail ni sur le sous-
plumage, a la différence de la barrure liée au sexe. Le déterminisme génétique de
la barrure autosomale a été étudié dans un croisement entre une lignée Fayoumi,
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Figure 3.35. Exemple de barrure autosomale chez une poule Hambourg Naine sur un fond doré.
© Nicolas Bruneau.

Figure 3.36. Plumage maillé chez une poule Brahma argentée. © Nicolas Bruneau.
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Figure 3.38. Plumage pailleté chez une poule Hambourg. © Nicolas Bruneau.
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fixée pour la barrure autosomale, et une lignée Leghorn dorée, représentant le
génotype sauvage pour la coloration du plumage. Les animaux F1 ont été croisés
en retour vers le parent Leghorn, et la proportion d’animaux au plumage barré
a été plus faible quattendu, avec 102 animaux ‘barrés’, 203 ‘non barrés’ et 60 au
phénotype inclassable, pour un total de 365 animaux (Schwochow ez al., 2021).
Ce résultat ne valide pas 'hypothése d’un locus PG dominant, mais l'interpré-
tation du phénotype d’un génotype hétérozygote est toujours plus difficile que
pour un génotype homozygote.

Les animaux de phénotype barré ou non barré ont permis de constituer deux
groupes expérimentaux, dont les ADN ont été mélangés pour étre séquencés afin
de rechercher la ou les régions du génome différenciant ces deux groupes. De fagon
surprenante, seule une région a été détectée : celle du chromosome 11, ot se trouve
le locus E/gene MCIR. Aucune preuve de I'existence sur le chromosome 1 d’un
gene contrdlant la barrure n'a pu étre apportée. Le locus DB a été génotypé et,
si la présence de l'allele *DB améliore la netteté du dessin de plumage, elle n’est
pas indispensable pour observer la barrure. Donc l'existence de PG sur le chro-
mosome 1 n'est pas validée. Limportance de MCIR était déja connue en raison
de la nécessité d’avoir I'alléle £B, mais tous les animaux portant £*B ne sont pas
barrés. En revanche, la race Fayoumi possede un allele original de MC1R. Soit cet
alléle est responsable de la barrure autosomale, soit il est en déséquilibre de liaison
avec une autre mutation sur un géne proche qui détermine le dessin de plumage.
Cette deuxieme hypothese ne peut étre éliminée, car la région contenant MCIR
ne présente pas de recombinaison sur une distance de 1 Mb et contient d’autres
geénes connus pour étre exprimés dans le mélanocyte, dont la transcription est
augmentée chez les animaux de phénotype barré. Toutefois, 'augmentation de
la transcription pourrait simplement résulter de I'activation du mélanocyte due
a l'allele £”R provenant de la Fayoumi.

Toujours dans cette étude, le séquencage du génome d’animaux représentant
les différents types de dessin de plumage supposés impliquer le locus PG n’a
pas permis de révéler une autre région chromosomique commune a tous les
dessins, et donc susceptible d’étre associée a PG. Ce résultat conforte I'obser-
vation précédente qu’il n'existe pas de locus PG sur le chromosome 1. Soit PG
correspond a certains alleles de MCIR, notamment £*R (Fayoumi), £*B ou
E*BC, hypothése actuellement favorisée, soit il correspond a un géne ou a une
séquence régulatrice non encore identifiés dans la région de 1 Mb qui contient
MCIR sur le chromosome 11.

Coloration de P’ceil

La couleur de I'ceil dépend des proportions relatives des pigments xanthophylles
(principalement caroténoides) et des mélanines, masquant plus ou moins la
coloration rosatre a rouge due aux capillaires sanguins. Alors que I'ancétre
sauvage présente des yeux rouge orangé, une grande variabilité est décrite chez
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les poules domestiques, avec une diversité de qualificatifs : noir, brun noir,
brun foncé, rouge brun, rouge, rose, rouge orangé, jaune brun, perle, bleu.
Toutefois, cette diversité ne s’'observe pas a la naissance, ou I'ceil est foncé sauf
en cas d’albinisme.

La génétique de la pigmentation de I'ceil est mal connue. De nombreux locus
affectant la coloration de la peau ou du plumage influencent aussi la couleur de
Peeil, tels que I'extension ou lintensité du noir (£, ML, CHA), la barrure liée
au sexe (B) ou la pigmentation du derme (/D), avec notamment lallele /D*M
associé a I'ceil rouge.

Lceil brun

Le locus BR, lié au sexe, a été proposé comme déterminant I'ceil brun (figure 3.39).
Toutefois, il ne sexprime qu’en présence de I'allele sauvage ou de I'allele *A/ au
locus /D, également lié au sexe. Il ne peut s'exprimer en présence de mutations
décolorant le plumage, telles que la barrure liée au sexe (locus B). Aucune étude
moléculaire n'est venue préciser la nature de ce locus.

Figure 3.39. La poule de gauche présente un ceil brun par rapport a celle de droite, qui a Uceil
orangé habituel. © Gérard Coquerelle.

Lceil rose

Le locus autosomal PK (pour pinkeye) détermine des la naissance un ceil rose ou
rouge. Cette coloration est due aux vaisseaux sanguins présents au fond de I'ceil
non masqués par les pigments mélaniques et caroténoides. On I'observe aussi avec
les mutations causant I'albinisme, qui sont I'allele *A et I'allele *RE (pour red eye)
au locus C, autosomal, correspondant a une inactivation de 'enzyme tyrosinase,
et l'allele *AL (figure 3.40) au locus S, lié au sexe, correspondant 4 une anomalie
des mélanosomes.
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Figure 3.40. Poulette portant la mutation albinisme imparfait. L’ceil est trés peu coloré et la rétine
parait rouge foncé. © Jeannine Goacolou.

L'ceil perle
Leeil perle est récessif a I'ceil orangé. Cette coloration est fréquente chez les
Combattants asiatiques (figure 3.41), mais on ne sait pas si elle dépend d’un seul
locus ou de plusieurs. On peut noter que I'ceil perle chez le pigeon a été associé a
un allele de EDNRB2 (Maclary ez al., 2021), qui détermine le plumage caillouté.

Figure 3.41. Coq Combattant Aseel montrant un ceil perle; il porte aussi la créte en pois.
© Gérard Coquerelle.
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L'ceil bleu

Pour mémoire, on peut rappeler que Boyer (1956) cite une poule Gatinaise a yeux
bleus. Il pensait que ce caractére était dii a un gene récessif, mais ne I'a pas démontré.

Coloration de la coquille de I'ceuf

La couleur de la coquille varie du blanc au marron foncé avec une exception notable,
celle de la couleur bleue, connue en race Araucana (figure 3.42). La variation de
la couleur est principalement d’origine génétique, a I'exception de la décoloration
causée par certaines maladies, comme la bronchite infectieuse. La coquille est
synthétisée dans 'utérus de la poule et acquiert sa coloration a ce stade.

Figure 3.42. Variation de la couleur de la coquille de l'ceuf; de haut en bas, ceuf blanc de poule
Leghorn (rangée 1), ceuf brun-roux de poule Marans (rangées 2 et 3), gradient de couleur creme a
brun foncé noté de 0 a 10 (rangée 4), gradient de couleur bleu clair a kaki foncé avec le locus O
(rangée 5). © Gérard Coquerelle.

Le pigment responsable de la coloration jaune a brun-roux des ceufs bruns est
une porphyrine (protoporphyrine IX) dérivée de I’hémoglobine. On comprend
ainsi pourquoi la coquille est décolorée en cas d’anémie induite par une maladie.
Le pigment brun se dépose principalement dans les couches externes de la coquille.
Plusieurs enzymes sont impliquées dans la synthese de la protoporphyrine IX
(Samiullah ez 4l., 2015), qui constituent autant de génes candidats pour le controle
génétique de la couleur de la coquille; ils sont localisés sur plusieurs chromosomes
(1, 2,3,6,7,8,12,17).

La couleur blanche, ou absence de couleur

La race Leghorn Blanche, d’origine italienne, est la seule race de poules a avoir
une coquille d’un blanc mat et crayeux. Les races anciennes issues de la premiére
vague de domestication, ou races méditerranéennes, comme la race Ancone (Italie)
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ou les races francaises Gauloise noire, Houdan, Merlerault, entre autres, ont une
coquille trés pale, de couleur créme avec un reflet brillant, qui reste différente du
blanc de la coquille de Leghorn.

Wei et al. (1992) ont proposé qu'il existe deux genes responsables de la coquille
blanche. A partir I’un croisement entre deux lignées consanguines de Leghorn
Blanche et d’Ancone, ils concluent que la premiere race porte un gene récessif
ISP (pour inhibition of shell pigment) qui empéche le dépot de pigment dans
la coquille, alors que la seconde porte un géne incomplétement dominant qui
empéche la synthese du pigment. Toutefois, 'identité de ces genes n'a pas été
confirmée au niveau moléculaire.

Deux études utilisant des pondeuses de race Leghorn Blanche ont cherché a iden-
tifier les régions chromosomiques associées a la couleur de coquille : un croisement
entre une lignée Leghorn et une lignée Rhode Island Red a permis d’identifier
deux régions sur les chromosomes 6 et 11 influencant le degré de rouge de la
coquille, et un croisement entre une lignée Leghorn et une lignée de poulet de
chair a permis de mettre en évidence deux autres régions sur les chromosomes 2
et 4. Les marqueurs utilisés a cette époque étaient encore peu nombreux, et la
position de ces régions candidates est trés peu précise. Aucun gene candidat n’a
été proposé par la suite.

Chez la caille, la coquille blanche a un déterminisme monogénique autosomal
récessif, et les ceufs blancs ont une coquille plus fine et plus fragile (Monvoisin
et al., 1989), ce qui n'est pas observé chez la poule Leghorn Blanche. Une région
chromosomique de 172 kb sur le chromosome 6 a été associée a la coquille
blanche de la caille (Ishishita ez /., 2022). Cette région contient des facteurs de
transcription, et plusieurs génes impliqués dans la synthese de la protoporphyrine
sont sous-exprimés chez les cailles a coquille blanche; toutefois, le mécanisme
causal reste a préciser.

La couleur créeme a brune

Les races asiatiques, importées en Europe a partir de 1850 (Brahma, Cochin,
Langshan), ont une coquille teintée (beige & brun foncé). Leur croisement avec
les races locales européennes a introduit cette coloration brune dans plusieurs
races frangaises qui ont des ceufs peu teintés comme les races Faverolles, Estaires,
Noire de Challans, Coucou de Rennes, Bourbonnaise, Bourbourg,.

Lintensité du brun se comporte comme un caractere quantitatif controlé par un
grand nombre de génes, c’est ainsi que la coloration brune de I'ceuf des pondeuses
commerciales & ceufs bruns est devenue de plus en plus foncée en réponse a la
sélection régulierement appliquée sur I'intensité de la couleur. Un croisement
entre deux lignées de pondeuses a ceufs bruns a permis d’identifier des régions
chromosomiques affectant la couleur de coquille sur les chromosomes 3, 6 et
14 avec un marqueur localisé dans le gene PPL (pour periplakin), dont le role
est mal connu.
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Une translocation d’'un morceau du chromosome 1 sur le chromosome Z a été
associée 2 un manque de protoporphyrine, donc a des ceufs plus clairs. Cette
anomalie est récessive et liée au sexe et a pour symbole PR (Shoftner ez al., 1982).
La nature du géne ou des génes impliqués n'a pas été identifiée.

Dans un croisement entre une race a ceufs blancs et une race a ceufs teintés, les poules
F1 ont des ceufs de coloration intermédiaire par rapport a celles des ceufs des races
parentales, ce qui répond a la demande du marché asiatique pour des ceufs teintés
brun clair (sinted en anglais). Le sens du croisement serait & considérer si certains
génes concernés étaient situés sur le chromosome Z. Dans ce cas, le choix d’'une
lignée paternelle aux ceufs foncés serait préférable si on veut produire une poule F1
aux ceufs plus foncés, ou l'inverse si on souhaite des ceufs #nted moins foncés.

La couleur brun chocolat

La poule Marans est la seule race francaise a avoir des ceufs extra-roux, voire
chocolat. Une race hollandaise (Barnevelder) est aussi réputée avoir le méme type
de couleur de coquille. La partie calcifiée de la coquille de 'ceuf brun chocolat
est brune, comme celle d’autres races, mais sa cuticule, de nature principalement
protéique, est treés pigmentée, ce qui constitue 'originalité de ce phénotype.
Lorsqu’on gratte la cuticule d’un ceuf fraichement pondu, la couleur de la coquille
apparait en effet plus claire en dessous. La cuticule est marron-roux et sa colora-
tion peut étre homogene ou bien sous forme de taches. On peut proposer ici un
parallele avec les taches de la coquille chez la caille, qui sont également déposées
avec la cuticule, juste avant la ponte de 'ceuf, selon un patron spécifique a chaque
caille. Chez la caille, les taches disparaissent totalement sous 'effet de la muta-
tion autosomale récessive ‘celadon’ (Ito er al., 1993), qui est associée a une forte
baisse de la quantité de protoporphyrine dans la coquille. La cuticule colorée de
la Marans représente la situation inverse, ou la cuticule est plus colorée, mais le
mécanisme causal n’est pas encore élucidé.

A laide d’un colorimétre, Doucet et al. (1997) ont comparé la coloration des
ceufs de poules Marans noires avec celle des ceufs de souches commerciales a
ceufs roux (ISA Brown et Lohmann Brown). Sur I'axe rouge-vert, ils trouvent
une corrélation trés positive pour les trois souches (plus les ceufs sont rouges,
plus ils sont foncés) ; par contre, sur I'axe jaune-bleu, ils trouvent une corrélation
légerement positive pour les souches commerciales (plus les ceufs sont jaunes,
plus ils sont foncés), mais trés négative chez la race Marans (moins les ceufs sont
jaunes, plus ils sont foncés). Ce phénomene est intéressant car, pour continuer
a foncer la coquille des souches commerciales, il faudrait peut-étre sélectionner
sur la saturation du rouge plutdt que sur le total «rouge + jaune».

La couleur bleue ou verte, locus O

La race chilienne Araucana et quelques races chinoises (Dongxian, Juiywan)
ont une coquille d’ceuf de couleur bleutée a verte, car la protoporphyrine y est
remplacée par de la biliverdine. La race Araucana est élevée en France pour ses
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particularités morphologiques, dont 'ceuf bleu. Il sagit d’un caractére auto-
somal dominant noté O pour ‘olive’, localisé sur le chromosome 1, & proximité
du locus ‘créte en pois’ P et du locus CHA. La couleur bleue est obtenue sur un
ceuf dont la coquille est initialement blanche, alors que I'ceuf apparait verdatre
a kaki si le gene O est introduit dans une race a ceufs bruns par croisement avec
des animaux Araucana. Le pigment bleu est distribué dans I'ensemble de Iépais-
seur de la coquille. Silber et Mérat (1974) ont trouvé que les ceufs bleus ou verts
avaient des membranes coquilléres plus épaisses que celles des ceufs non bleus et
présentaient moins de microfélures.

Le mécanisme a l'origine de cette couleur bleue est I'insertion d’un rétrovirus de
la famille EAV-HP a proximité du gene SLCOIB3, qui code pour une enzyme
impliquée dans le métabolisme des pigments biliaires (Wang ez 4/., 2013;
Wragg ez al., 2013). Ce géne n’est normalement pas exprimé dans I'utérus de la
poule, mais il le devient en présence de I'insertion rétrovirale. Cette variation a
été trouvée apres avoir affiné la position du locus O dans un croisement expéri-
mental entre lignées ayant ou pas un ceuf bleu, ce qui a conduit 4 identifier quatre
genes candidats. Parmi eux, seul le géne SLCOIB3 s'est avéré étre exprimé dans
'utérus des poules a coquille bleue, mais pas dans celui des poules a coquille non
bleue. Le séquencage de cette région a permis de localiser précisément I'insertion
EAV-HP en amont du géne SLCO1B3, dont la structure reste intacte et fonc-
tionnelle. Linsertion d’un rétrovirus a également été trouvée dans la race chinoise
Donggxian, a coquille bleue, mais le site d’insertion chez I’Araucana est différent
de celui trouvé chez la race chinoise. On doit donc conclure que deux événements
indépendants tres similaires ont affecté la méme région chromosomique. Comme
la séquence du rétrovirus et celle du site d’insertion ont été déterminées, il est
possible de mettre au point un test de diagnostic moléculaire afin d’identifier les
cogs porteurs de ce caractére et de distinguer les homozygotes des hétérozygotes.
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Principaux genes affectant
la morphologie du plumage

Rappel sur le développement du plumage

Les ébauches des futures plumes apparaissent chez 'embryon entre 6 et 7 jours
d’incubation. Elles sont organisées en ptérylies, qui correspondent a différentes
régions du corps. Elles sont formées par un épaississement de 'épithélium sous
lequel s'accumulent des cellules du derme. Ensuite, les bourgeons plumaires
s'organisent en placodes qui ont la forme d’hexagones sur le dos. Apres 8 a
9 jours d’incubation, les ébauches grandissent et s'orientent selon un axe antéro-
postérieur : elles grandissent vers Iarriére du corps. A partir du jour 10, la base des
bourgeons s’invagine dans le derme pour former le follicule plumeux. Les cellules
du derme présentes a la base du follicule joueront ensuite un réle déterminant
dans la régénération des plumes. Puis des ramifications périodiques se développent
pour former les futures barbes, qui seront latéralisées, présentant une face externe
différente de la face interne. La couleur de la plume peut s'observer a partir des
jours 13 a 14. A la naissance, le poussin est recouvert d’'un duvet qui sera progres-
sivement remplacé par les plumes juvéniles, avant 'apparition des plumes matures
qui exprimeront le dimorphisme sexuel, avec notamment des plumes du dos plus
pointues et brillantes chez le male. Ensuite, selon la région du corps, différents
types de plumes se développent chez I'adulte, comme on I'a vu en figure 1.1.

Les génes controlant les étapes successives du développement des plumes sont
désormais connus, mais nous mentionnerons dans ce chapitre uniquement ceux
qui sont associés a des phénotypes modifiant la répartition des plumes sur le
corps, leur vitesse de croissance ou leur structure.

Modification de la répartition des plumes
Absence de plumes

Phénotype ‘nu sans écailles aux pattes’, locus SC

Labsence totale de plumes a été associée 2 une mutation autosomale récessive de
symbole SC (pour scaleless) des 1957 (Abbott et Asmundson, 1957). Ce phénotype
supprime aussi les écailles sur la patte, les ergots et les coussins plantaires, et la

peau est plus fine (figure 4.1).
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Figure 4.1. Cogs sans plumes, homozygotes pour [’alléle SC, issus d’un croisement expérimental.
© Avigdor Cahaner.

Il n’est pas propre a une race mais a constitué un modele de laboratoire trés
étudié pour 'adaptation a la chaleur (Somes et Johnson, 1982; Somes et
Wiedenheftt, 1982), avant d’étre introduit dans une population de poulets 2
croissance rapide pour développer un poulet de chair tres résistant a la chaleur
(Azoulay ez al., 2011) qui n’a toutefois pas trouvé son créneau commercial.
Du fait de leur absence d’isolation, les animaux nus ont un rythme cardiaque
plus élevé et un cceur plus gros qui leur permet de maintenir leur température
corporelle (Cain et Abbott, 1971). Les études convergent pour montrer I'avantage
des animaux nus élevés en conditions chaudes (34 °C, voire 38 °C). Ils ont une
meilleure croissance et une meilleure qualité de viande en conditions chaudes,
notamment avec un blanc plus juteux et une chair plus fine, par rapport a leurs
congéneres emplumés issus des mémes familles. En revanche, leur croissance et
leur efficacité alimentaire sont nettement moins bonnes a température tempérée
(22°C). 1l s’agit d’un cas typique d’interaction génotype-environnement ot
le classement des performances entre les génotypes s'inverse totalement en
fonction de la température ambiante.

Le geéne responsable de ce phénotype a été identifié par le génotypage de deux
groupes d’animaux, nus ou pas, qui a permis d’identifier une région associée a ce
phénotype sur le chromosome 4. Le gene FGF20 (pour fibroblast growth factor 20)
est localisé dans cette région et s'exprime lors de la formation de la placode des
le 8¢ jour d’incubation, c’était donc un bon candidat. Chez les animaux porteurs
de I'allele muté SC*SC, le géne FGF20 présente une substitution nucléotidique
dans son exon 3, qui modifie un acide aminé dans une région trés conservée du
gene (Wells ez al., 2012). Cette anomalie entraine une inactivation totale de la
fonction de la protéine. Chez I'hétérozygote *SC/*N, l'allele normal suffit pour
assurer la fonction, mais chez 'homozygote *SC/*SC, le géne ne s'exprime pas
du tout, on parle d'un knock-out. Il n’y a donc ni plumes ni écailles.
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Phénotype ‘nu lié au sexe’

Un autre type d’absence de plumage, d’expressivité variable, a été attribué a un
déterminisme récessif 1ié au sexe, localisé a environ 12 % de recombinaison du locus
du nanisme lié au sexe (Hutt et Sturkie, 1938). Aucune autre étude n’est venue
corroborer ce premier résultat. Il est possible que cette anomalie ait disparu, étant
donné son caractere partiellement létal pendant I'incubation et apres I'éclosion.

Phénotype ‘cou nu’, locus NA

Labsence de plumes peut aussi étre limitée & quelques régions du corps; Cest le
cas de I'alléle ‘cou nu’ (/VA), de transmission autosomale dominante. Ce caractére
existe dans des races francaises (Cou nu du Forez, Poulet cou nu des Landes) ou
européennes (Cou nu de Transylvanie). Il a fait 'objet de trés nombreuses études
qui ont été synthétisées par Mérat (1986). Le phénotype est observé dés la naissance,
et il est possible de distinguer un porteur homozygote d’un porteur hétérozygote
des I'éclosion en examinant le triangle entre le bec et 'angle interne de I'ceil : il
est nu chez 'homozygote et recouvert de duvet chez I'hétérozygote (figure 4.2).

Figure 4.2. Poussin homozygote pour ’alléle ‘cou nu’ (*NA/*NA), dépourvu de duvet dans le triangle
compris entre le bec et ’ceil. © David Gourichon.

Chez I'adulte, le porteur hétwérozygote a le cou en grande partie déplumé, mais
une petite touffe de plumes persiste souvent, alors que '’homozygote adulte se
distingue par 'absence de plumes sur la poitrine, le ventre et la face interne des
cuisses, en plus du cou. Globalement, la quantité de plumage est réduite de 40 %
chez ’homozygote et de 30 % chez 'hétérozygote. En outre, la présence simultanée
de I'alléle *VA et de I'allele P*P (créte en pois, voir chapitre 5) réduit la quantité
de plumage sur le dos du poulet en croissance, en plus de l'effet principal de
lallele *NA sur le cou et le ventre. Ainsi, une poule hétérozygote pour *NA et *P
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est déplumée comme une poule homozygote *NA/*NA ayant la créte normale,
et une poule homozygote pour *NA et hétérozygote pour *P n'a pas de plumes
sur toute la surface ventrale (figure 4.3).

Figure 4.3. Deux poules ayant la créte en pois et portant l'alléle ‘cou nu’ a ’état hétérozygote
(a gauche, en retrait) ou a ’état homozygote (a droite au premier plan). © David Gourichon.

Le locus NA est a origine de nombreux travaux sur les interactions génotype
x environnement : les performances des animaux de phénotype ‘cou nu’ sont
meilleures a température élevée que celles de leurs congénéres emplumés pour
de nombreux caractéres tels que la croissance, le nombre d’ceufs ou lefficacité
alimentaire, et parfois meilleures quelle que soit la température ambiante, comme
pour le poids d’ceuf, le rendement en carcasse, le volume de sperme et le nombre
de spermatozoides, toujours plus élevés chez les animaux de phénotype ‘cou nu’,
en particulier pour '’homozygote, mais la fertilité ne différe pas en fonction du
génotype. Laugmentation du poids d’ceuf est principalement due & une plus grande
quantité d’albumen. Laugmentation du rendement est due  la fois a la moindre
quantité¢ de plumes et a 'augmentation de la masse musculaire de la poitrine.
La peau dépourvue de plumes est plus fine, comme on pouvait s’y attendre au vu
de I'épaississement du derme décrit lors de la formation des ébauches plumaires
chez 'embryon. Le seul caractére défavorable associé au génotype homozygote
*NA/*NA est une réduction du taux d’éclosion, due 3 une mortalité tardive entre
19 et 21 jours d’incubation. Ce déficit d’éclosion n’a pas encore été bien expliqué,
malgré de nombreux essais de modification de la température, de '’humidité ou de
Iéclairage en éclosoir. Il pourrait étre dt & une faiblesse musculaire de 'embryon.
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Alors que la mutation SCinhibe totalement le plumage, le mécanisme permettant
d’expliquer que I'alléle *NA n’affecte que quelques régions du corps a été difficile
a élucider. Le locus VA a d’abord été localisé sur le chromosome 3 par analyse
de liaison avec des marqueurs moléculaires (Pitel ez /., 2000), mais aucun géne
candidat évident n’était connu dans cette région. Il a fallu suivre la cotransmission
du phénotype et des marqueurs pendant quelques générations pour réduire
la taille de la région candidate et aboutir a une liste de cinq geénes, dont I'un,
BMP12 (aussi appelé GDF?), montrait une expression augmentée dans la peau,
uniquement chez les animaux ayant le phénotype ‘cou nu’. La surexpression de ce
gene active la voie métabolique de I'acide rétinoique, qui inhibe le développement
embryonnaire des plumes. Alors, pourquoi le phénotype n'est-il pas observé sur
tout le corps? Parce que la peau est plus ou moins sensible a cet effet inhibiteur
selon la région du corps; cette différence est inhérente au développement des
plumes, qui ne suit pas le méme rythme sur le cou ou sur le dos (Mou ez al.,
2011). Toutefois, aucune variation codante n'étant détectée dans ce géne, comment
expliquer qu’il soit toujours surexprimé en présence du phénotype ‘cou nu’?
Une analyse moléculaire plus poussée de la région entourant le gene BMPI2 a
mis en évidence 'insertion d’un segment de 73 kb provenant du chromosome 1,
260kb apres BMP12 sur le chromosome 3. Lanalyse de la séquence de ce segment
a montré qu’il contenait un élément régulateur entrainant I'expression dans la
peau des genes situés dans son voisinage. Le phénotype ‘cou nu’ résulte donc
d’un changement d’expression d’un géne dt 2 une modification chromosomique,
indétectable avec les techniques de la cytogénétique morphologique, mais qui a
pu étre confirmée par la technique d’hybridation iz situ (figure 4.4).

Zoom sur le chromosome 3

Marqueurs de chaque région :

105H13, GGA1

Figure 4.4. Mécanisme chromosomique a l’origine du phénotype ‘cou nu’ chez un individu hétéro-
zygote (un seul chromosome est concerné par la mutation). Le phénotype est obtenu par ’insertion
d’un petit morceau de l’extrémité du chromosome 1 (en vert) au niveau de [’extrémité du chromo-
some 3 (en rouge). Sur le chromosome support de la mutation, on voit qu’un signal vert est présent
au milieu du signal rouge, témoignant de U'insertion. © Valérie Fillon.
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Le mécanisme d’interaction entre le locus NA (géne BMPI12) et le locus P
(gene SOX5) sur le développement du plumage sur le dos n’a pas encore
été précisément décrit et constitue un modele d’étude de la régulation du
développement des plumes de 'embryon a I'adulte.

Plumes supplémentaires

Phénotype ‘tarses emplumés’

Les tarses sont normalement dépourvus de plumes. Lobservation de tarses
emplumés est fréquente, mais présente une expressivité variable selon les races.
Chez la Bréda, la Langshan, la Sundheimer, la Faverolles, la Meusienne, la Marans
(figure 4.5), seuls le coté extérieur des pattes et les doigts extérieurs sont emplumés,
alors que la Brahma et la Poule Soie ont en plus les doigts médians emplumés.

Figure 4.5. Pied montrant une importante implantation de plumes sur le coté extérieur du tarse
et des doigts. © David Gourichon.

D’autres races comme la Barbue d’Uccle, la Sabelpoot, la Sultane et la Cochin
ont aussi le devant des tarses couvert de plumes. Enfin, chez la race Pavloff, les
tarses et les quatre doigts sont entiérement emplumés. Les travaux menés entre
1905 et 1933 sur différentes races ont conduit & des hypothéses variées faisant
le plus souvent appel a I'existence de deux génes indépendants (Somes, 1992),
ayant chacun un effet dominant, voire dominant incomplet, mais certains croi-
sements concluaient a existence d’un seul géne a effet dominant ou encore d’'un
troisi¢me locus, ayant un effet récessif, propre a la race Pavloff. Finalement, le
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consensus soutenait 'hypothese de trois locus différents de symbole P77 (pour
ptilopodia), identifiés par PT11, PTI2 et PT13, et seulement un ou deux des trois
locus portaient un alléle muté selon les races.

Le déterminisme génétique a été clarifié par des analyses moléculaires, de génotypage
et de séquengage. La premiére étude, réalisée sur un croisement entre des femelles
de race Poule Soie et des males de race New Hampshire ou Polonaise, a associé une
région du chromosome 13 a la présence de tarses emplumés (Dorshorst ez a/., 2010).
Une autre étude, réalisée sur un croisement entre la race chinoise Beijing-You et un
poulet de chair commercial, a identifié quatre régions chromosomiques controlant
ce phénotype : deux d’entre elles, la région du chromosome 13 déja identifiée et
une région du chromosome 15, expliquaient 20 % de la variabilité phénotypique
du caractére, ce qui constitue une proportion importante, et deux autres, situées
sur les chromosomes 8 et 12, expliquaient 4 % de cette variabilité (Sun ez a/., 2015).
Cest alors que le déterminisme génétique du phénotype a tarses emplumés chez
le pigeon est élucidé (Domyan et al., 2016), avec la mise en évidence de deux
variations des génes PITXI et TBX5, localisés respectivement dans les régions
chromosomiques homologues a celles des chromosomes 13 et 15 identifiées chez
le poulet. 7BX5 est un facteur de transcription spécifique du membre antérieur,
alors que PITXI est un facteur de transcription spécifique du membre postérieur.

Curieusement, les auteurs observent que les plumes présentes sur les pattes emplu-
mées des pigeons ont 'apparence de plumes alaires. Ils trouvent que 'expression
du géne PITXI est inhibée, alors que celle du gene 7BX5 est augmentée chez
le pigeon a tarses emplumés, et concluent que ces deux mutations conduisent
a réorienter le développement du membre inférieur vers celui d’'un membre
supérieur, ce qui entraine I'apparition de plumes alaires, qui sont parfois tres
développées chez le pigeon a tarses emplumés.

Deux études sont venues confirmer le réle de ces génes chez le poulet : 'une
conduite sur un croisement entre les races Langshan (a tarses emplumés) et Houdan
de phénotype normal (Li ez al., 2020), et 'autre sur un panel de races dont 11
avaient les tarses emplumés et 77 les tarses de phénotype normal (Bortoluzzi ez al.,
2020). Parmi les 11 races de cette derniere étude, 5 avaient les tarses légerement
emplumés (Breda, Breda Bantam, Faverolles, Marans, Sundheimer) et 6 avaient les
tarses tres emplumés (Booted Bantam, Brahma, Cochin, Dutch Booted Bantam,
Pékin Bantam, Silkie). Les résultats de ces deux études convergent parfaitement
sur le mécanisme suivant :

— la substitution d’une base T par une base C, 25 kb en amont du géne 7BX5
sur le chromosome 15, entraine la surexpression de ce géne qui est observée chez
les 11 races a tarses emplumés; 'association entre ce SNP et le phénotype est
compléte et un test diagnostique a été mis en place;

— une délétion de 17 kb sur le chromosome 13 affecte des séquences régulatrices
non codantes et réprime l'expression du gene P/7X1; un test diagnostique a
également été mis en place, mais I'association entre cette délétion et le phénotype
a tarses emplumés n'est pas complete.
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Bortoluzzi ez al. (2020) montrent que trois animaux aux tarses légérement emplumés
(Faverolles, Marans et Sundheimer) ne portent pas cette délétion de PI7X1, alors
que deux animaux de tarse normal la portent, un animal de race Phoenix et un
autre de race Toutenkou; curieusement, ces deux races montrent d’assez longues
plumes a la queue. La délétion de 17 kb est localisée dans le méme segment que la
délétion de 44 kb qui a été identifiée au voisinage du gene PI7XI chez le pigeon de
phénotype ‘PTT’, montrant la convergence de ce phénotype entre les deux especes.

Ces résultats confirment et précisent les anciennes observations : il y a bien deux
genes déterminant le phénotype 4 tarses emplumés; chacun a une action domi-
nante, mais le phénotype de I’héwérozygote porteur peut étre variable. Le phénotype
peu emplumé est observé avec la seule mutation de 7BX5. 1l peut donc y avoir un
seul locus impliqué dans certaines races. En revanche, la nature moléculaire des
deux variations est strictement la méme dans toutes les races a tarses emplumés;
chacune résulte d’un événement unique depuis la domestication et aucune n’a
été retrouvée dans le génome des espéces sauvages du genre Gallus. Les tests de
diagnostic moléculaire qui ont été mis au point pourraient désormais étre appliqués
aux races de poules francaises pour préciser leur génotype.

Phénotype a bottes de vautour, locus VH

Ce phénotype correspond 4 une modification des plumes postérieures du pilon,
qui sont allongées et rigides et pointent vers 'arriere du corps (figure 4.6).

Figure 4.6. Poule de race Breda présentant des bottes de vautour. © Gérard Coquerelle.

Le déterminisme génétique (locus VH) est autosomal récessif (Jull et Quin, 19315
Davenport, 1906). Ce caractére n'est pas rare et est observé chez les races Breda,
Sultane, Sabelpoot, Barbue d’Uccle, qui ont aussi les tarses emplumés. Il avait
été suggéré que la présence des tarses emplumés soit nécessaire a 'expression du
caractere bottes de vautour. On a vu que le phénotype a tarses emplumés implique
deux genes, et que la variation touchant le gene 7BX5 sur le chromosome 15 est
toujours associée aux tarses emplumés. Elle pourrait donc aussi déterminer les
bottes de vautour, alors que le phénotype a tarses emplumés est plus complexe,
puisqu’il implique aussi le géne PI7XI sur le chromosome 13.
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Modification de la croissance des plumes

Vitesse de croissance des plumes

Retard d’emplumement lié au sexe, locus K

Depuis 1922, on sait qu'un géne du chromosome Z ralentit la croissance des
plumes, avec un effet visible dés I'éclosion au niveau de I'aile, ol les rémiges et les
plumes de couverture apparaissent de méme longueur, alors que chez un poussin
de type normal les rémiges sont plus longues que les couvertures (figure 4.7).

Figure 4.7. Ailes de poussin d’un jour montrant les trois types d’emplumement : au centre,
le phénotype sauvage ou les rémiges sont plus longues que les plumes de couverture; a gauche,
le phénotype lent ou les rémiges ont la méme longueur que les plumes de couverture; a
droite, le phénotype extrémement lent ou les rémiges et les plumes de couverture sont sous la
peau, on ne voit que du duvet. © Michele Tixier-Boichard.

Le symbole K (pour kurzer flugel) a été attribué a ce locus par Hertwig et Rittershaus
(1929). Lalléle ‘emplumementlent’, K*K; est dominant par rapport au type sauvage.
Il a é¢é introduit en France avec les races asiatiques, qui ont trés souvent un emplu-
mement lent, alors que les races anciennes datant de la premicre vague migratoire
arrivée par la Méditerranée ont le plus souvent un emplumement rapide, de type
sauvage. Leffet phénotypique est plus prononcé chez le male homozygote *K/*K
que chez la femelle hémizygote *K/W. Le retard s'exprime aussi pendant la crois-
sance du poussin : a 10 jours, les poussins portant I'allele *K n'ont pas encore de
plumes a la queue, et leurs rémiges restent plus courtes que celles des animaux de
type sauvage, et a 8 semaines, alors que la mue des plumes de la queue commence
chez le poulet de type sauvage, le jeune poulet *K a encore des plumes effilées et
molles A la base et serait plus sujet au picage. A la maturité sexuelle, le plumage est
enfin développé, mais en cas de perte ou d’arrachement de plumes, la repousse sera
toujours plus lente de 2 semaines en moyenne chez les animaux portant l'allele *K.

En 1969, un nouvel alléle, noté *KNV, est identifié et retarde beaucoup plus séve-
rement la croissance des plumes (Somes, 1969), les animaux porteurs étant encore
trés mal emplumés a 'age adulte et ayant une glande uropygiale hypertrophiée.
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Un peu plus tard, un troisiéme alléle, *KS, ralentissant la pousse des plumes,
est décrit (Mc Gibbon, 1977), son effet phénotypique étant intermédiaire entre
celui de *K et celui de *KN. Dans les années 1990, des animaux montrant un
emplumement extrémement lent, analogue a la description de l'effet de I'allele
*KN, ont été décrits en Indonésie par P. Horst (Berlin) et quelques-uns importés
en France par I'Inra en 1994. A I'éclosion, ces animaux ne présentaient ni rémige
ni plume de couverture, qui n'étaient pas encore sorties de la peau (figure 4.7).

Le locus K a été tres utilisé pour le sexage a la naissance des poussins dans
un croisement entre femelles de génotype *K/W et males de génotype sauvage
K*N/K*Njs les filles étaient toutes 2 emplumement normal, comme le pere, et les
méles 2 emplumement lent, car I'effet de la mutation est dominant. Toutefois,
l'utilisation de *K pour le sexage dans les croisements en race Leghorn Blanche
entrainait une plus grande sensibilité a la leucose. Ce phénomene a été expliqué
lorsqu’une liaison tres étroite a été identifiée entre le locus K et une insertion
rétrovirale compléte, ALVE21, qui permettait 'expression du génome rétroviral
(Bacon ez al., 1988). ALVE21 appartient au sous-groupe E de la famille ALV des
virus causant les leucoses et les sarcomes. Dans les croisements sexables, la mére
porte l'allele *K et excréte le rétrovirus ALVE21 dans I'ceuf, 'embryon développe
une tolérance immunitaire aux rétrovirus de type ALVE, mais aussi a 'ensemble
des ALV, méme si le génotype de 'embryon est de type sauvage K*N/W (Smith et
Fadly, 1988). Cet effet défavorable n’a été observé quen race Leghorn, car celle-ci
est plus sensible a I'infection par les virus ALV. Comme ces virus sont transmis
verticalement (de la mére au descendant), ils ne sont pas éliminés par les mesures
de biosécurité qui visent les contaminations par I'environnement.

Lutilisation de *K dans les croisements de pondeuses a ceufs bruns ou de poulets
de chair ne rencontre pas le méme inconvénient. Lidentification d’une insertion
rétrovirale endogene incompléte au locus ALVE21 chez les animaux 2 emplume-
ment extrémement lent provenant d’Indonésie (Tixier-Boichard ez al., 1997) a
laissé un temps espérer que cette insertion incompléte n’entrainerait pas les mémes
effets de tolérance aux ALVE, mais cela n’a pas été prouvé. De plus, l'introduction
de cet allele dans des populations commerciales aurait été longue et cotiteuse.

Apres plusieurs études menées sur I'association entre Ket ALVE21 (Smith et Levin,
1991; Boulliou ez al., 1992 ; Iraqi et Smith, 1995), la structure du locus ALVE21
est apparue trés complexe, car I'insertion de ce rétrovirus est associée a une dupli-
cation de 180 kb dans la région de I'insertion, et aussi 2 une délétion d’environ
32 kb. La question restait ouverte de savoir si I'insertion du rétrovirus avait causé
Iapparition du nouveau phénotype ou si elle en était juste un marqueur molécu-
laire, qui a dailleurs été utilisé pour développer un test diagnostique permettant
de distinguer les males porteurs homozygotes ou hétérozygotes de I'insertion.

La encore, 'acces a la séquence du génome a permis de déméler la situation. En

2008, Elferink ez al. montrent que le géne du récepteur a la prolactine, PRLR,
et SPEF2, géne codant pour une protéine du flagelle du spermatozoide, sont
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affectés par la duplication : ils sont partiellement dupliqués, ce qui conduit a
la présence de deux copies incompletes de ces genes, notées dPRLR et dSPEF2;
dPRLR sexprime et code pour un récepteur tronqué (Bu ez al., 2013) suscep-
tible d’entrer en compétition avec le récepteur normal (Okamura ez /., 2019).
Toutefois, il ne s'agit pas d’une inactivation totale du récepteur normal, car cela
conduirait 2 un phénotype beaucoup plus sévére, comme celui observé chez les
dindes portant une délétion de 5 pb du géne PRLR (Derks ez al., 2018), ot les
dindons porteurs sont trés peu emplumés a I'age adulte, beaucoup moins qu'un
poulet porteur de *K. Cet effet moindre serait di a une action inhibitrice de
dSPEF2 sur I'expression de ZPRLR (Okamura ez al., 2019), ce qui limiterait effet
inhibiteur de #PRLR. Dans ce cas, on peut penser que I'allele *K7V, associé a une
insertion incompléte I’ ALVE21, comporte d’autres modifications de cette région
complexe qui renforceraient 'effet de APRLR.

En conclusion, le mécanisme de ralentissement de la croissance des plumes
observé chez les porteurs de I'alléle *K résulte d’un réarrangement complexe sur le
chromosome Z, dont 'insertion ALVE21 est un marqueur ; le mécanisme causal
implique 'expression du récepteur a la prolactine, qu'on identifie ainsi comme
un facteur important pour le développement du plumage. Par ailleurs, des varia-
tions du géne PRLR ont été associées a des modifications du pelage chez la souris
(Pinactivation de PRLR raccourcit la phase de croissance du poil) et le bovin (poil
ras ou absent avec la mutation s/ick qui affecte PRLR). Notons que le locus K
est loin d’expliquer toute la variabilité génétique de la vitesse d’emplumement :
une expérience de sélection divergente sur la longueur des plumes de la queue a
24-25 jours a été menée a l'intérieur d’'une population de poulets de chair déja
fixée pour *K, et la réponse a la sélection a été tres nette, avec des animaux trés
mal emplumés dans la lignée basse et mieux emplumés dans la lignée haute :
I’héritabilité de la longueur des plumes de la queue, en présence de *K, reste
élevée, avec une valeur de 0,57 (Edriss ez /., 1988).

Emplumement tardif autosomal, locus T

Des retards d’emplumement ont aussi été observés chez des animaux portant
I'alléle sauvage au locus K. Certains ont été attribués a un locus autosomal récessif
de symbole 7" (pour zardy), ayant deux alleles, *7'S (Warren, 1933b) et *7" (Jones
et Hutt, 1946). Leffet sobserve sur les rémiges secondaires, qui sont absentes
chez les animaux homozygotes porteurs de *7 et réduites a 3 au lieu de 6 chez les
homozygotes porteurs de *7'S (Warren, 1933b). A I'dge de 10 jours, les poussins
homozygotes pour *7 ou *7§ n'ont pas de plumes a la queue. Le retard d’emplu-
mement s’ estompe a partir de 6 semaines pour les homozygotes porteurs de *7,
mais il faut attendre la maturité sexuelle pour observer un emplumement correct
chez les homozygotes porteurs de *7. Cette mutation nest pas spécifique d’une
race. Sa localisation chromosomique et sa nature moléculaire sont inconnues.
La présence des alleles *7" ou *TS pourrait expliquer les résultats obtenus par
Edriss ez al. (1988), mais n'a pas été démontrée.
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Allongement des plumes

Dans certaines régions normalement couvertes de plumes, on peut observer un
exces ou un allongement de plumes.

Phénotype huppé, locus CR

La huppe est due a un allongement des plumes sur la téte, qui ressemblent alors
a des plumes du dos (figure 4.8).

A

Figure 4.8. Téte de poule de race Merlerault présentant une huppe, mais aussi une créte double.
© Jeannine Goacolou.

La huppe présente une forme variable, allant d’une ligne centrale de plumes dressées
(race Appenzeller) 4 une boule assez volumineuse pouvant méme cacher les yeux
(race Polonaise). Selon les races, elle peut étre associée & une déformation du crane.
Malgré cette variation morphologique notable, son déterminisme monogénique
autosomal dominant incomplet a été trés tot attribué au locus CR (Hurst, 1905
Davenport, 1906), lié aux locus / (blanc dominant) et F (plumage frisé¢). En
revanche, le chromosome correspondant n'a été identifié que récemment, grace
a l'utilisation de marqueurs moléculaires qui a montré une liaison étroite de CR
avec le cluster de genes de développement HOXC (Wang ez al., 2012). Les geénes
HOX ont un réle fondamental dans le développement embryonnaire, qui leur vaut
la dénomination de génes homéoboites. Le cluster HOXC a ensuite été attribué
au chromosome 33, un des trés petits microchromosomes, qui contient donc
les trois locus CR, I, F, affectant les caractéristiques visibles de 'animal. Il a été
difficile d’identifier 'élément du cluster HOXC correspondant précisément au
locus CRen raison de la présence de séquences répétées dans cette région. Lanalyse
de TADN d’animaux provenant de 11 races huppées et de 214 populations sans
huppe a permis d’identifier la duplication d’'un segment de 195 pb dans 'intron
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du gene HOXCI0 (Li et al., 2022), que nous appellerons . Cette duplication
est présente chez tous les animaux porteurs d’une huppe.

Quatre variants différents ont été mis en évidence : l'allele *CRI présente une
duplication supplémentaire 41 identique a 4, l'allele *CR2 porte en plus une
substitution nucléotidique dans 41 qui devient de ce fait d2, et l'allele *CR3
porte une insertion de 2 bases dans la duplication initiale &, qui devient alors 3.
De plus, la race Araucana présente un alléle sans duplication, mais le seul segment
présent est d2 qui présente la substitution trouvée dans la duplication de *CR2.

La structure du locus peut étre schématisée comme suit :
Chromosome 33 normal ~ --—-- HOXC10------d------HOXC10
Chromosome portant *CRI ~ ----- HOXC10------dd 1------ HOXC10
Chromosome portant *CR2  ----- HOXC10------dd2------HOXCI10
Chromosome portant *CR3 ~ ----- HOXC10------d3d------HOXC10
Chromosome Araucana ~ --—-- HOXC10------d2------HOXC10

Un test de diagnostic moléculaire a permis de génotyper 28 races huppées : I'allele
*CRI n'a été trouvé que chez les races asiatiques (Silkie et Beijing You) qui ont une
petite huppe, l'allele *CR2 est le plus fréquent et est notamment présent en races
Crevecceur et Houdan, alors que I'allele *CR3 est plus rare et n'est pas propre a
une race; il a été trouvé en association avec *CR2 dans les races Polonaise et Sultan.
Curieusement, les races 2 huppe droite (Appenzeller et Schijndelaar) portent allele
*CR2 comme les races 2 huppe en boule (Polonaise, Crévecceur, Houdan, etc.).
Lélément dupliqué contient des séquences régulatrices, et la duplication entraine
une surexpression de cinq génes HOXC (HOXC6, HOXCS, HOXC9, HOXC1I0,
HOXC11) dans le derme et I'épiderme du crane, incluant les follicules plumeux,
alors que ces geénes sont habituellement exprimés dans la peau du dos et du ventre,
mais pas du crine. De plus, chez la race Polonaise, qui présente la déformation du
crane, la surexpression de HOXC10 est observée aussi dans le tissu cranien au 13 jour
du développement embryonnaire, alors que ce n'est pas le cas dans la race Silkie.

La huppe résulte donc d’une anomalie de développement viable. Le déterminisme
génétique est connu et un test diagnostique existe, mais le mécanisme exact
distinguant la huppe droite de la huppe en boule n’a pas été identifié. Un croise-
ment entre races différant pour ce type de huppe pourrait permettre d’identifier
d’autres facteurs génétiques. Il existe certainement une variation quantitative,
puisque certains éleveurs amateurs sélectionnent pour de grosses huppes, mais
celles-ci peuvent géner la vision, jusqua modifier le comportement des oiseaux
et affecter leur bien-étre.

Phénotype a barbes et favoris, locus MB

Dans ce phénotype, les plumes sont anormalement longues sur les joues, avec
un développement horizontal (favoris), et sous le bec, avec un développement
vertical (barbes). Ce caractére réduit tres fortement la longueur des barbillons.
Son déterminisme autosomal dominant intermédiaire a été décrit par Davenport
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en 1906. Quelques races frangaises sont barbues : la Crévecceur, la Houdan, la
Faverolles (figure 4.9) et la Mantes. Notons que trois d’entre elles sont aussi
huppées, mais ces deux caractéres sont génétiquement indépendants.

Figure 4.9. Poules Faverolles montrant le phénotype ‘barbe et favoris’ et la quasi-absence de barbil-
lons. © Leca Isabelle/Adobe Stock.

Anciennement attribué au chromosome 1, une analyse de liaison sur plus de
500 animaux a permis de localiser le locus B sur le chromosome 27 (Guo ez al.,
2016). Une région de 48 kb strictement associée a la présence du phénotype MB
porte un remaniement complexe avec 3 segments dupliqués, notés ici A, B, C
et réorganisés comme suit :

Chromosome normal - A-----B-----C

Chromosome porteur de *MB - ACBA-----B-----C

La partie ‘CB’ insérée entre les deux répétitions de A constitue la région candidate
de 48 kb. Ce réarrangement affecte la position de 7 génes dont I'expression a été
analysée dans la peau de la face ou du dos chez 'adulte, et chez 'embryon entre
7,5 et 14 jours de développement. Les résultats révelent que seul le gene HOXB8
montre une différence drastique entre le génotype sauvage et le génotype homo-
zygote *MB/*MB : il n'est pas exprimé dans la peau de la face chez le sauvage,
alors qu’il I'est fortement chez I'animal homozygote *MB/*MB. Des différences
sont observées pour les 6 autres génes, mais le contraste entre les deux géno-
types nest pas aussi fort. Les auteurs ont donc conclu que le phénotype a barbe
et favoris est d{i 4 une variation de la régulation de I'expression de HOXBS, la
famille HOXB étant aussi une famille de facteurs de transcription, comme I'est
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la famille HOXC. Le cas du locus MB présente donc des similitudes avec le locus
CR, ou I'expression d'un membre d’une famille de génes HOX est perturbée par
un réarrangement du chromosome di & une ou plusieurs duplications.

Phénotype a plumes d’oreilles, locus ET

Ce phénotype se caractérise par la présence d’'une touffe de plumes allongées
de chaque coté de la téte, au niveau de l'oreille, et portée par un appendice
épidermique. Il est caractéristique de la race chilienne Araucana (figure 4.10).

AL N AN NN L e ES YDy

Figure 4.10. Poule Araucana montrant des toupets d’oreille bien prononcés et ’absence de queue.
CC-by MelaniMarfeld via Pixabay. https://pixabay.com/fr/service/license-summary/

Son déterminisme est autosomal dominant, attribué au locus E7" (pour ear tuffs,
ou toupets doreille), et 1étal 2 état homozygote. A I'état hétérozygote, il diminue
Iéclosion de 20 a 40 % ainsi que la viabilité pendant la croissance (Somes, 1978
Pabilonia et Somes, 1981; 1983). De facon moins visible, ce locus entraine aussi
un raccourcissement du conduit externe de l'oreille, voire son absence. Comme les
porteurs viables sont tous hétérozygotes, une méthode de détection par cartogra-
phie d’hétérozygotie a été appliquée & un groupe de 60 animaux de race Araucana
génotypés par une puce de 60000 marqueurs SNP. Létude a permis de localiser
le locus dans une région de 580 kb sur le chromosome 15 (Noorai ez 4., 2019).

Lanalyse approfondie de cette région a mis en évidence un segment de 60kb
qui différe entre les porteurs et les non-porteurs de l'allele *£7" Un séquen-
cage a ensuite permis d’identifier une délétion de 8,4 kb dans ce segment, qui
supprime un exon et un intron du géne 7XNRD2 (thiorédoxine réductase 2)
et n'est observée qua I'état hétérozygote chez les porteurs de plumes d’oreilles.
Chez I'espece humaine, une microdélétion affectant notamment le gene 7XNRD2
a été associée au syndrome de DiGeorge, responsable entre autres de malformations
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de la face (Morrow ez al., 2018). On peut donc proposer que la délétion d’une
partie du gene 7XINRD2 perturbe le développement de la région de loreille et
sans doute plus, puisque les porteurs homozygotes de cette délétion ne survivent
pas. Au-dela de cette forte association, I'étude de 'expression de 7ZXNRD2 chez
Pembryon porteur ou non de l'allele muté reste a conduire pour démontrer la
causalité de cette délétion.

Queue trés longue

Deux mécanismes ont été imaginés pour expliquer ce phénotype (figure 4.11) :
une croissance continue des plumes de la queue, pour laquelle le locus GT°
(pour continual growth of part of the tail) a été proposé, et une absence de mue
de certaines plumes de la queue et de la selle, pour laquelle le locus M7 (pour
molt) a été proposé (Sasaki et Yamaguchi, 1970).

Figure 4.11. Au premier plan, un coq Phénix montrant de tres longues lancettes et faucilles.
© Jean-Pierre Heingle.

Ce phénotype est caractéristique de certaines races japonaises, Onagadori et
Shokoku, chez lesquelles des plumes supplémentaires ont été décrites sur la queue.
Lélongation des plumes touche les faucilles beaucoup plus que les rectrices.
La longueur de la queue peut atteindre plusieurs métres. Aucun déterminisme
moléculaire n’a pour le moment été associé a ce phénotype.

Modification de la structure des plumes

Plumage frisé, locus F

Le déterminisme de ce phénotype est attribué au locus £, avec un mode de trans-
mission autosomal dominant incomplet (Hutt, 1930 ; Landauer et Dunn, 1930a).
Il fait partie du groupe de liaison comprenant / et CR, et est donc localisé sur le
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chromosome 33. Le plumage frisé est connu depuis longtemps mais n’est pas tres
fréquent chez les races francaises, ot il est décrit chez la race Lyonnaise et la race
Provengale (Périquet, 1994). Le phénotype de I'hétérozygote est assez décoratif,
avec des hampes et des barbes recourbées (figure 4.12), alors que les plumes de
I’homozygote sont tres frisées, fragiles et cassantes (figure 4.13), au point que
'animal peut étre trés déplumé, voire presque nu, a 'age adulte.

Figure 4.12. Coq Padoue frisé de type ‘exposition’, hétérozygote pour la mutation *F; les plumes
de la huppe sont tournées vers [’avant, donnant plus de volume a celle-ci. © Jeannine Goacolou.

Figure 4.13. Poule homozygote pour *F, ou l’on voit que certaines rémiges de l’aile sont réduites
au rachis. © David Gourichon.
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Le duvet a 1 jour n'est pas affecté. Plusieurs études ont été consacrées a l'effet du
plumage frisé sur 'adaptation a la chaleur, avec des résultats variables pour le
génotype hétérozygote, ayant parfois un effet positif sur les performances de ponte
en milieu chaud (Haaren-Kiso ez 4/., 1988) ou aucun effet significatif (Bordas et
Meérat, 1990). En revanche, 'homozygote a un effet trés net sur 'amélioration
de la ponte en milieu chaud (Zerjal ez al., 2013). On peut en déduire que le
caractere frisé se comporte comme récessif pour la thermotolérance, mais comme
dominant incomplet pour la masse de plumage. Plusieurs travaux ont porté sur
Iassociation entre le locus VA et le locus F, qui sest révélée favorable sur le poids
du corps en milieu chaud (Cahaner ez al., 1994), avec une augmentation de 15 %
du poids du corps chez les porteurs des deux alléles *NA et *F. La réduction
du plumage est particuli¢rement importante chez les porteurs hétérozygotes des
deux alleles a I'état adulte, ou elle représente 42 % du plumage normal, alors que
la réduction due a la présence de *F est de 10 % et que celle due a la présence
de *NA est de 27 % lorsqu’ils sont portés séparément (Horst et Mathur, 1994).
Leffet de *F sur la dégradation du plumage augmente avec I'dge car la plume,
fragilisée, s'abime plus vite.

Lanalyse moléculaire de la région chromosomique ot se trouve le locus Fa permis
de le lier avec une famille de génes codant pour des kératines. Plus précisément,
le séquencage de cette région a révélé la présence d’une délétion de 69 pb a la
jonction entre 'exon 5 et I'intron 5 du géne codant pour I'alpha-kératine 75,
KRT75. 11 en résulte la perte de 23 acides aminés de cette protéine (Ng ez al.,
2012). Le géne KRT75 est également exprimé au niveau du rachis et des barbes
lors de la repousse des plumes chez 'adulte. Lexpression de I'allele muté a pu étre
induite 7z vivo aprés plumaison et a conduit a I'émergence d’'une plume tordue.
On en conclut que la délétion dans KR775 perturbe le développement normal
du rachis, et ce d’autant plus séverement qu’elle est présente a I'état homozygote.
Le role déterminant de cette délétion dans I'apparition du plumage frisé a été
retrouvé dans une autre race (Dong ez a/., 2018). Alors que les mutations modifiant
la répartition ou la vitesse de croissance des plumes sont régulatrices, c’est-a-dire
quelles affectent I'expression du géne sans en modifier la protéine, la mutation
‘plumage fris¢’ modifie directement une protéine constitutive de la plume.

Plumage soyeux, locus H

Ce phénotype se caractérise par I'absence de crochets sur les barbules des plumes,
d’out le symbole H (pour hookless) (Dunn et Jull, 1927). De ce fait, les plumes
ont un aspect duveteux (figure 4.14), mais le duvet a 1 jour n'est pas affecté.
Le déterminisme génétique est autosomal récessif. Ce type de plumage est une
des caractéristiques de la race chinoise Silkie, décrite dés le Moyen Age par Marco
Polo, et il est a 'origine du nom de la Poule Soie.

Le locus H a été localisé sur le chromosome 3 (Dorshorst ez al., 2010), ce qui
confirme des résultats anciens le liant au locus VA, sur ce méme chromosome.
Lanalyse plus précise de la région chromosomique candidate (Feng ez al., 2014) a
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Figure 4.14. Coq de race Silkie au plumage soyeux blanc. © Jean Weber/INRAE.

montré une liaison parfaite entre le locus A et une substitution d’une base C par
une base G en amont du gene PDSS2 (prényl (décaprényl) diphosphate synthase).
Le role de ce gene dans le développement de la plume n’avait jamais été décrit.
Des études fonctionnelles ont montré qu'il était bien exprimé a plusieurs niveaux
du bourgeon plumaire (épithélium, mésenchyme, follicule, gaine) chez 'animal de
type normal, mais que cette expression était significativement diminuée, sans étre
supprimée, chez les porteurs homozygotes de *H, chez 'embryon comme chez
adulte; la diminution n'était pas significative chez les porteurs héwérozygotes.
La substitution d’une seule base est donc responsable de ce phénotype, mais les
deux alléles doivent étre mutés pour que U'effet sur lexpression soit suffisant pour
produire le phénotype soyeux.

Plumage de poule chez le coq, locus HF

Ce variant supprime totalement le dimorphisme sexuel et s'observe donc sur la
structure des plumes comme sur leur couleur. Il est attribué au locus HF (pour
henny feathering). 1l a été décrit dés 1921 (Punnett et Bailey, 1921) avec un mode de
transmission dominant autosomal incomplet, et constitue une des caractéristiques

de la race Sebright (figure 4.15).
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Figure 4.15. Coq Sebright argenté montrant le méme plumage qu’une poule Sebright. On peut
également noter la créte en rose, les pattes bleues et le liseré du plumage. © Jeannine Gocacolou.

Rappelons ici que le plumage coloré et brillant du coq Gallus est le plumage par
défaut, et que le plumage de la poule résulte de I'inhibition par les cestrogenes du
plumage de coq (Owens et Short, 1995). Ainsi, la castration d’un coq ne supprime
pas son plumage brillant, alors que 'ovariectomie d’une poule entraine I'apparition
d’un plumage de coq. Lhypothése a été émise que le phénotype de plumage de
poule chez le coq était dii & une augmentation de la conversion des androgenes
en cestrogénes dans la peau (George ez al., 1981). En effet, une augmentation
de lactivité de I'aromatase conduisant & une augmentation de la production
d’cestrogenes a été démontrée dans la peau de poulets méiles ayant un plumage
de poule (Leshin ez /., 1981). Le mécanisme conduisant 4 cette augmentation
d’activité de 'aromatase a été ensuite identifié par I'analyse moléculaire du gene
CYP19A1, localisé sur le chromosome 10, codant pour I'aromatase. Tout d’abord,
Iexpression du géne a été mise en évidence dans la peau, alors qu’il ne s’y exprime
pas normalement. Ensuite, un segment d’origine rétrovirale a été identifié dans
la région qui régule 'expression du géne, et cette insertion déclenche 'expression
du gene dans la peau (Matsumine ez @/, 1991). Enfin, 'analyse par séquencage
a précisé qu'il s'agissait de l'insertion d’un rétrovirus complet (7524 pb) dont
la séquence terminale joue le réle d’'un promoteur de I'expression dans la peau
pour le gene CYPI9AI (Li ez al., 2019b).
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Anomalies diverses

Plusieurs anomalies du plumage décrites ci-dessous ont été reliées chacune a
un locus unique dans des études anciennes, mais aucune étude récente n'est
venue améliorer leur description depuis 2000. Il est possible que les mutations
correspondantes aient été perdues.

Plumage dur

Le locus HA (pour hard) a été décrit comme responsable d'un plumage dur,
serré au corps, rencontré dans la plupart des races de Combattants asiatiques.
Un déterminisme autosomal dominant a été mis en évidence dans un croisement
F2 issu d’une F1 Cornish x Pavloff (Wassina, 1926). La dureté provient de I'angle
formé entre la plume et la peau. Les plumes sont cassantes et raccourcies. Il existe
de nombreuses races 2 plumage intermédiaire difficiles a classer.

Rémiges manquantes

Le locus DR (pour dysplastic rémiges) peut diminuer le nombre de rémiges. Le
déterminisme génétique est autosomal récessif 4 expression variable (Urrutia
et al., 1983). En effet, le phénotype peut aller de I'absence de la seule rémige
axiale jusqu'a I'absence de toutes les plumes du vol ou de la queue. Les follicules
plumeux existent mais soit sont vides, soit contiennent une plume avortée.
A chaque mue, les mémes follicules plumeux contiennent des plumes avortées.

Plumes du vol cassantes

Le locus FL (pour flightless) a été décrit comme lié au locus H avec 11 % de recom-
binaison (Warren, 1932). Le déterminisme génétique est autosomal dominant.
Lalléle muté rend les plumes du vol (rémiges et rectrices) cassantes et 'animal
est inapte au vol. Ce caractére persiste aprés la mue et peut étre détecté dés I'age
d’un mois, auquel certaines plumes sont déja cassées. A maturité sexuelle, les
animaux ont également les ongles, voire le bec, fréquemment cassés. Le taux de
mortalité des oiseaux atteints est plus élevé.

Ailes déchirées

Le locus RW (pour ragged wings) a été associé a 'absence ou au raccourcisse-
ment de rémiges (Hutt ez al., 1944). Le phénotype ressemble a celui associé au
locus FL, mais un examen plus approfondi montre des différences : les rémiges
ne sont pas cassées mais juste absentes ou plus courtes, et les deux ailes ne sont
pas toujours atteintes de la méme fagon (figure 4.16). Le déterminisme génétique
est autosomal récessif.

Plumes du vol éraillées
Le locus FR (pour fray, éraillure) a été décrit par Warren (1938). Le phénotype

se caractérise par des barbes libres, non attachées entre elles, les rémiges et les
plumes de la queue ont I'aspect de peignes. Le déterminisme est autosomal récessif.
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Figure 4.16. Ailes déchirées, certaines rémiges sont absentes ou raccourcies chez un animal homo-
zygote *RW/*RW. © Gérard Coquerelle.

Un déficit de naissance des homozygotes porteurs a été observé dans un rétro-
croisement, qui n'a pas été précisément expliqué (létalité tardive ou pénétrance
incomplete). Le reste du plumage peut étre normal ou efliloché.

Hypoplasie des plumes de la queue

\

Le locus HY (pour hypoplasia) a été associé a un développement réduit des
plumes de la queue, qui sont étroites et frisées. Le croupion est bien présent. Le
déterminisme génétique est autosomal dominant (Hashiguchi ez 4/, 1978). Ce
phénotype anormal est caractéristique de la race japonaise Ingie.

Porc-épic

Le locus PC (pour porcupine) est associé & un développement anormal des plumes
dés le stade embryonnaire, conduisant a la formation de piquants ressemblant a ceux
du porc-épic (Waters, 1967). Les poules homozygotes pondent peu et n’ont jamais
eu d’ceufs fertiles, méme en insémination artificielle. Ce sont donc des croisements
entre hétérozygotes qui ont montré que ce caractere est récessif et autosomal.

Tenue d’été

Le locus SN (pour sunsuit) est associé a une anomalie de structure des plumes : les
barbes des plumules du duvet sont attachées ensemble a leur sommet et 'aspect
global du duvet est collé et raide. Le déterminisme génétique est autosomal récessif
(Hutt et Long, 1950). Le plumage juvénile présente des rémiges primaires éraillées
et ébouriffées qui ressemblent assez & des plumes d’animaux frisés. Chez I'adulte,
les rémiges sont réduites en nombre et en longueur, de méme que les plumes de
la queue a un degré moindre. Les plumes n'arrivent pas a sortir de leur fourreau
et se présentent sous forme de sicots. Les régions du corps les plus sévérement
concernées sont les zones humérales et fémorales. Les méles sont généralement
plus atteints que les femelles. Chez I'adulte, des anomalies du bec et des ongles
des pattes (allongement excessif) sont fréquentes.
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Principaux genes affectant
la créte, la peau et ses annexes

La créte

La créte est une structure anatomique spéciale particulierement bien développée
dans le genre Gallus, comparée aux autres espéces d’oiseaux. Le développement
de la créte est sous le contréle des hormones sexuelles. Chez les poulets domes-
tiques, la taille de la créte est un caractére quantitatif héritable dont la variation a
été associée statistiquement a certaines régions du génome (Wright ez 4/, 2008),
mais aucun géne candidat évident n'a été identifié jusqu’a présent. Etant bien
vascularisée et sans plumes, la créte, comme les barbillons, joue un réle important
dans les échanges de chaleur : les grandes crétes sont un avantage pour I'adapta-
tion a la chaleur, alors que les petites crétes sont un avantage pour I'adaptation
au climat froid. La taille de la créte est corrélée a I'efficacité alimentaire : plus
la créte est petite, meilleure est I'efficacité alimentaire en conditions d’élevage
standard (Mérat et Bordas, 1979).

Outre la lame principale, la créte peut aussi présenter des crétillons latéraux, comme
dans la race espagnole Penedescenca. Il est possible d’observer des descendants
avec crétillons dans un croisement entre parents ne présentant pas de crétillons
(Punnett, 1923), ce qui pourrait suggérer un déterminisme récessif. Aucune étude
moléculaire n'est venue compléter cette description.

Les changements morphologiques de la créte sont trés facilement détectables,
et les effets de genes uniques sur la morphologie de la créte ont été parmi les
premiers a étre décrits lorsque la génétique mendélienne a été appliquée au
poulet, en commengant par les mutations créte en pois et créte en rose (Bateson,
1902a), tandis que le déterminisme monogénique de la créte double fut identifié
plus tard (Somes, 1991a). Létude de ces trois mutations a permis d’importantes
découvertes concernant la biologie du développement de cet ornement sexuel.

Créte en pois, locus P
La créte en pois est caractérisée par une forte réduction de taille et une forme
modifiée qui présente trois rangées longitudinales de papilles, par rapport 4 une
seule rangée centrale chez le type sauvage (figures 2.16 et 5.1). La taille des papilles
est également réduite. Ce type de créte est observé chez un grand nombre de races.
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Le déterminisme est dominant incomplet, car la rangée centrale de papilles est
moins réduite chez 'hétérozygote que chez ’homozygote. La présence de la créte
en pois a été associée A un épaississement de la peau du bréchet (Munro et Kosin,
1940). Leffet sur le poids corporel est inconstant, mais la présence de la créte en
pois améliore la consommation résiduelle de 1,8 % (Mérat, 1990).

Locus P
Locus R

Créte en noix

Créte en pois

Créte en rose

Créte simple

Locus D

g
Créte en couronne CréteenV Créte en papillon

Figure 5.1. Les différentes formes de créte déterminées par les locus R, P et D.
Photos a, b, c et d © David Gourichon; e © Giuseppe Pidone; f et g © Sandrine Riviere.

Le locus P a été cartographié sur le chromosome 1 (Bitgood ez 4/., 1980). Grace a
une analyse de liaison dans une famille informative et & la comparaison entre races
porteuses ou non de l'alléle *P, une région candidate de 50 kb a été identifiée
comme toujours associée 3 *P. Le seul géne connu dans cette région était le facteur
de transcription SOX5 (Wright ez al., 2009). Le séquencage de la région candidate
a révélé une répétition d’un segment de 3,2 kb dans une région non codante
conservée, en amont de la séquence codante de SOX5. Alors que les poulets de type
sauvage portent 2 a 4 copies de ce segment, ceux a créte en pois en portent jusqu’a
40 copies. On parle d’'un polymorphisme de type CNV (copy number variation).

Une forte expression de SOX5 a été observée dans le mésenchyme de la région
précurseur de la créte au jour 9 du développement embryonnaire, exclusivement
chez les embryons porteurs de 'allele *P. Lexpression commence au jour 6 et
disparait au jour 12, alors que SOX5 n’est jamais exprimé dans la région de la
créte chez les embryons a créte simple. Ce patron d’expression anormal réduit
expression du récepteur du facteur de transcription sonic hedgehog (SHH). Cette
étude a ainsi démontré le role de la signalisation SHH dans le développement
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de la créte (Boije er al., 2012). Ensuite, une corrélation linéaire a été observée
entre le nombre de répétitions du segment de 3,2 kb et la réduction de la taille
de la créte chez les porteurs hétérozygotes (Moro e al., 2015). Labsence de
toute corrélation entre le nombre de répétitions et la réduction de la taille de la
créte chez les homozygotes pourrait étre due a une saturation de leffet négatif
des répétitions sur la signalisation SHH. Cette étude a également montré que
I'amplitude de variation du nombre de répétitions était tres différente selon les
races. Par conséquent, il reste délicat de distinguer les porteurs hétérozygotes
des porteurs homozygotes par un test moléculaire quantitatif sur le nombre de
répétitions, sans caractériser au préalable la gamme de valeurs que peut avoir le

CNV dans la population d’intérét.

Créte en rose, locus R

La créte en rose est un caractere autosomal dominant. Elle se caractérise par la
désorganisation des papilles qui ne forment plus une seule rangée : la créte montre
de nombreuses pointes et une pointe horizontale prolongée a I'arri¢re de la téte
(figure 5.1). Sa morphologie varie entre races : chez I’Alsacienne (figure 5.2) ou la
Sebright (entre autres), elle est portée horizontalement avec une pointe terminale
projetée vers l'arriére, alors que chez la Charollaise ou la Wyandotte (entre autres),
elle suit la courbe de la téte et la partie terminale est descendante.

Figure 5.2. Coq de race Alsacienne montrant une créte en rose dont la pointe terminale ne suit pas
la courbure du crane. © Jeannine Goacolou.

Certaines races huppées présentent trois pointes postérieures au lieu d’une (Barbue
de Watermael, Poule Soie) ; le déterminisme de cette particularité a été étudié dans
un croisement a partir d’animaux non huppés dont la créte rosacée présentait
trois pointes postérieures (Somes, 1990). Les nombres de descendants obtenus
montrant soit une, soit deux, soit trois pointes étaient compatibles avec I'action
d’un géne dominant, qui n'a pas été étudié plus avant. Punnett (1923) a observé
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plus d’animaux 2 crétillons latéraux dans la descendance a créte simple issue de
parents a créte rosacée a trois pointes postérieures que dans celle issue de parents
a créte rosacée a une seule pointe.

De plus, un locus HE (hérissé) a été décrit par Cavalié et Mérat (1965) comme
déterminant le caractere hérissé (figure 5.3) ou lisse (figure 2.9) de la créte rosacée.
Lallele hérissé aurait aussi un effet sur la créte simple, dont il augmenterait le
nombre de pointes. La forme hérissée de la créte rosacée apparait plus fréquente
que la forme lisse dans les races francaises. Aucune étude moléculaire n'a été
conduite sur le locus HE.

Figure 5.3. Créte en rose hérissée suivant la courbure de la téte. © Gérard Coquerelle.

Leffet pléiotrope le plus important associé au locus R est une réduction de la ferti-
lité des coqs a créte rosacée, associée a une moindre motilité des spermatozoides.

Le locus Ra été cartographié en 2010 sur le chromosome 7 (Dorshorst ez al., 2010).
Lanalyse de liaison dans une famille informative a identifié une région candidate
de 7,38 Mb, qui étonnamment ne présentait aucune recombinaison. Cela suggérait
la présence d’une inversion, qui a été confirmée apres un reséquencage du génome
entier (Imsland ez al., 2012). Le segment de 7,38 Mb est borné par deux points
de cassure qui ont pu étre précisément localisés. Des sondes chromosomiques
spécifiques de ces deux points permettent de visualiser 'inversion (figure 5.4).

Lexpression des genes localisés sur ou a proximité de ces points s'en trouve
modifiée : cela concerne notamment le géne MNR2, au point de cassure amont,
codant pour une protéine homéodomaine de classe Mnx, et le gene CCDC108
(coiled coil domain containing 108), au point de cassure aval, codant pour une
protéine potentiellement impliquée dans la fonction ciliaire, par homologie avec
espéce humaine.

Toutefois, certains individus a créte en rose présentaient une séquence normale au
point de cassure aval. C’est ainsi que deux alléles, *R/ et *R2, ont été identifiés
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pour la créte en rose : *RI porte 'inversion compléte, et *R2 ne porte qu'une

petite inversion de 91 kb, au méme point de cassure amont que pour *RI.

Un scénario plausible est que *R2 est issu d’une recombinaison inégale entre un

chromosome 7 portant *RI et un chromosome 7 de type sauvage. C’est donc
4 g

le point de cassure amont, commun aux alleles *R7 et *R2, qui est déterminant

pour le phénotype de la créte en rose.

N “R1 N “R1

‘N ‘R2 N “R2

Figure 5.4. Paires chromosomiques n° 7 chez un animal porteur hétérozygote de U’alléle *R7 (A) ou
porteur hétérozygote de ’alléle *R2 (B). La sonde marquée en vert correspond au point de cassure
amont, et la sonde marquée en rouge correspond au point de cassure aval. Sur chaque paire, le
chromosome de gauche est de type sauvage et le chromosome de droite porte ’inversion chromoso-
mique, ou le signal coloré a changé de position. On voit que la distance entre les deux signaux colorés
est plus grande sur le chromosome portant *R7 que sur le chromosome portant *R2, ce qui corres-
pond a une inversion compléte en présence de *R1 et réduite en présence de *R2. © Valérie Fillon.

Des études fonctionnelles ont montré que le gene MNR2 était exprimé dans le
mésenchyme de 'ébauche embryonnaire de la créte a 6,5 jours d’incubation, ce
qui n'est pas le cas chez les embryons de génotype sauvage (Imsland ez a/., 2012).

Un test de fertilité de males a créte rosacée a montré une meilleure fertilité des
méles porteurs de *R2 par rapport aux males homozygotes pour *R1, sans diffé-
rence significative entre les méles portant *R2 et les males a créte simple. De plus,
un transcrit tronqué du gene CCDCI108 a été trouvé dans les testicules des méles
portant *RI, alors que ce géne est normalement exprimé dans les testicules des
méles de type sauvage. Ainsi, il est probable que la fertilité réduite des males
porteurs homozygotes de *RI soit due a la perturbation du géne CCDCI08.
On comprend mieux pourquoi la perte de fertilité n'est pas toujours retrouvée
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chez toutes les races a créte rosacée : cela dépend de I'allele présent au locus R.
Un test diagnostique moléculaire a été développé pour distinguer I'allele *R7
de *R2 et les porteurs hétérozygotes des homozygotes. Il permet de choisir des
méles porteurs de *R2 dans le but de conserver le phénotype ‘créte en rose’ sans
nuire 2 la fertilité. On recommande de génotyper les races a créte rosacée afin
de détecter des porteurs hétérozygotes de *RI et d’éliminer cet alléle si la race
porte aussi l'allele *R2, mais, pour des races fixées pour *RI, il sera difficile
d’améliorer la fertilité male.

Créte en noix

Lassociation de R et P chez un méme individu conduit 4 un nouveau phénotype,
la créte en noix (figures 2.17 et 5.1), qui se caractérise par la présence d’un sillon
transversal séparant une partie antérieure plus large que la postérieure. Dans la
foulée de l'association du gene MNR2 au locus R, les profils d’expression des
genes MNR2 et SOX5 ont été étudiés dans les embryons portant soit *RI ou
*R2, soit *P ou les deux. Lanalyse a montré une interaction positive entre ces
génes : MINR2 était exprimé jusqu'au jour 9 dans les embryons portant aussi
lallele *P, le jour 9 étant également le stade d’expression maximale de SOX5
dans les embryons a créte en pois, alors que I'expression anormale de SOX5 était
déja augmentée au stade 6,5 jours chez les embryons portant aussi l'allele *R,
par rapport aux embryons portant uniquement *P. Cela représente un exemple
rare ol I'interaction fonctionnelle de deux génes du développement est associée
a un nouveau phénotype.

Crétes doubles, locus D

Le dédoublement de la créte est un caractére autosomal dominant, dans lequel la
créte se développe de fagon dédoublée sur toute sa longueur mais peut présenter
une diversité de formes : en cornes, en papillon, en couronne, etc. Deux alleles
ont été décrits par la génétique mendélienne : I'allele D*V, conduisant a une
corne compacte A deux branches (corne en forme de V), et l'allele D*C, ot la
créte prend la forme d’une coupe ou d’une couronne.

Seules trois races sont porteuses de I'allele D*C': la Sicilienne couronnée (figure 5.5),
la Caumont et ’Augsburger. A Plinverse, la créte en corne peut étre trouvée dans
les races d’ornement de nombreux pays. Lallele D*V a également été associé a
des narines élargies.

De plus, une gamme de phénotypes intermédiaires a été décrite par des éleveurs
amateurs, tels que la forme en papillon ou en feuille de chéne (figure 5.6).
Le locus D a été localisé sur le chromosome 2 par analyse de liaison (Dorshorst
et al., 2010). La position a été précisée aprés génotypage avec un jeu de
28 marqueurs SNP dans 6 races portant D*V 2 races portant D*C et 18 races
montrant une créte simple de type sauvage. Les résultats ont permis d’afhner
la région candidate a 381 kb sur le chromosome 2.
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Figure 5.5. Téte de coq de race Sicilienne montrant une créte en couronne. © Giuseppe Pidone.

Figure 5.6. Téte de coq de race Merlerault montrant une créte en papillon. © Sandrine Riviére.
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Une analyse moléculaire approfondie a révélé I'existence d’une duplication d’un
segment de 20 kb (Dorshorst ez al., 2015). Etonnamment, la méme duplication
a été trouvée chez les porteurs des alleles *C ou *V; et aucun polymorphisme n’a
pu étre trouvé pour distinguer les deux alléles au niveau moléculaire. Ce segment
dupliqué contient plusieurs éléments régulateurs et est situé 4 200 kb en amont
du géne FOMES, codant pour le facteur de transcription Eomesodermin impliqué
dans le développement de 'embryon. Récemment, nous avons mis au point
un test de diagnostic moléculaire par PCR digitale pour distinguer les porteurs
hétérozygotes des porteurs homozygotes de la duplication.

Le profil d’expression du géne EOMES a été étudié chez des embryons porteurs des
alleles *V ou *C, sur les stades embryonnaires successifs. Les résultats ont montré
que EOMES était anormalement exprimé dans 'ectoderme de la région de la créte
entre les 7¢ et 15 jours d’incubation, alors que cette expression n’est jamais détectée
dans ce tissu chez les embryons de génotype sauvage. Ce patron d’expression est
Y

spécifique 2 EOMES. Ainsi, la duplication modifie I'expression de EOMES, mais
les mécanismes conduisant a la différence entre les formes en corne et en couronne
ne sont pas encore élucidés. Un test de génotypage a permis de montrer que le
phénotype de créte dédoublée a I'avant identifié dans une lignée expérimentale
d’INRAE n’est pas déterminé par le variant moléculaire associé au locus D.

En conclusion, nous observons que les trois mutations majeures modifiant la
morphologie de la créte résultent d’une variation de la structure d’une région
chromosomique (CNV, inversion, duplication), et sont associées a I'expression
anormale d’un gene du développement chez 'embryon soit dans le mésenchyme
(P et R), soit dans 'ectoderme (D). La présence simultanée des variants de SOX5
(pour P) et MNR2 (pour R) conduit & un nouveau phénotype (‘créte en noix).
Les conséquences fonctionnelles des autres combinaisons de ces mutations (Pet D;
Ret D; P, Ret D) restent encore a explorer au niveau phénotypique et moléculaire.

génes affectant la glande uropygiale

La glande uropygiale (ou uropygienne) est située sur le dessus du croupion et
permet principalement a I'oiseau d’imperméabiliser son plumage a I'aide de
I'huile qu’elle sécrete. Cette huile pourrait contenir une provitamine D qui serait
transformée en vitamine D, une fois étalée sur les plumes et exposée au soleil,
que loiseau récupérerait en faisant sa toilette (Hou, 1928).

Grassé (1950) a signalé que 'on devrait plutot parler des glandes uropygiennes, car
il y en a presque toujours un nombre pair, les sorties pouvant étre soit séparées,
soit réunies au niveau des plumules les surmontant. Chez la poule, on n’observe
généralement qu'une papille de sortie sur le dessus de la glande (laquelle est bien
divisée en deux), mais il arrive que cette papille soit fendue sur toute sa longueur
et présente deux sorties, ou méme qu'il y ait deux papilles au lieu d’une.

Le déterminisme génétique de la variabilité morphologique de cette glande a été
attribué au locus U, avec un mode de transmission autosomal dominant incomplet
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(Hutt, 1932 1936). Chez les homozygotes, la papille peut étre inexistante chez
'adulte, ou étre dédoublée comme chez certains hétérozygotes, la glande par
elle-méme étant le plus souvent réduite et non fonctionnelle. On observe donc
une expressivité variable. Hutt a proposé une liaison génétique entre les locus U
et R (créte en rose) avec 30 % de recombinaison; dans ce cas, on peut proposer
que U soit localisé sur le chromosome 7.

Kessel (1945) décrit une autre mutation, U2, qui, contrairement a la précédente,
modifie I'apparence de la papille mais n’affecte pas la fonction de la glande.
Les relations entre U et U2 n'ont pas été étudiées plus avant.

Somes (1991b) décrit une mutation autosomale récessive, qu’il nomme dgp (pour
double gland papillae), qui n'affecte, comme U2, que la papille de la glande.
Le phénotype observé dépend du sexe : les méles ont deux papilles séparées, alors
que les femelles ont plus souvent deux papilles accolées. Ce locus n’est pas lié a R.
Malheureusement, aucune étude moléculaire n’a été conduite sur ce ou ces locus.

On peut rappeler ici que lallele *KV d’emplumement tres retardé donne une
hypertrophie de la glande uropygiale.

Les génes affectant I’ergot

Ergots chez la poule

Généralement, le coq possede un ergot a chaque patte, et la poule en est dépourvue.
Toutefois, on observe des poules ergotées dans certaines races, comme la Fayoumi
et la Combattant du Nord (figure 5.7). Les races légeres de type méditerranéen
présentent plus souvent ce caractere que les races asiatiques ou américaines. Le fait
qu'on puisse augmenter la fréquence de ce caractere par sélection prouve quil est
sous controle génétique, mais probablement pas d’un seul gene, selon les résultats
obtenus en croisement par Goodale (1925).

Absence d’ergots chez le coq

Dans ce phénotype, la papille épidermique correspondant a la partie cornée du
futur ergot est absente chez le poussin d’'un jour ou remplacée par une écaille
un peu plus grande que les autres. Une légere protubérance apparait ensuite sur
les pattes des coqs sans couverture cornée d’origine épidermique. Kozelka (1933)
montre que ce caractére est récessif, a action partiellement limitée a un sexe, et
Hutt (1949) le dénomme spurlessness. Aucune étude n'a permis d’identifier le
gene correspondant.

Ergots doubles

Seuls les males développent des ergots doubles, chaque ergot ayant une partie
osseuse propre, rattachée a la protubérance osseuse du tarso-métatarse (figure 5.8).
Ce phénotype a été attribué au locus DS, avec un mode de transmission plutdt
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récessif (Somes, 1980b), mais des proportions surprenantes avaient été obtenues
en croisement (Warren, 1946). Aucune étude récente n'est venue préciser le
déterminisme de ce phénotype dont 'expression dépend du sexe.

Figure 5.7. Poule Combattant du Nord. Cette poule agée de plusieurs années posséde des ergots
longs et acérés, dangereux en cas de conflit entre poules. © Gérard Coquerelle.

Figure 5.8. Ergots doubles. © David Gourichon.
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Ergot supplémentaire

Cet ergot est implanté juste au-dessus de I'ergot normal, et ne dépasse pas 2 cm.
Il commence a étre visible entre la 20° et la 40° semaine de vie. Ce phénotype
a été attribué au locus AS (pour awuxiliary spur), avec un mode de transmission
autosomal dominant, mais non localisé sur la carte génétique (Washburn et Smyth,
1971). Quelquefois, un troisitme ergot, encore plus petit, est présent sous I'ergot
normal et serait lié 2 'homozygotie pour I'allele muté *4S.

Ergots multiples

Ce caractere se rencontre dans la race Combattant de Sumatra. Généralement,
les cogs de cette race possedent trois ergots, mais certains individus peuvent en
posséder jusqu’a cing. Les coqs hétérozygotes ne présentent que deux ergots a
chaque patte (figure 5.9). A la différence du phénotype associé au locus AS, ces
ergots sont identifiables dés la naissance chez les animaux des deux sexes, qui
présentent trois écailles plus larges a la place de la papille épidermique d’ergot.
Chez les femelles adultes, ces trois écailles plates et plus grandes sont encore
visibles. Seuls les ergots les plus longs sont directement rattachés a la protubérance
osseuse du tarso-métatarse, les autres étant attachés 4 une excroissance de cette
protubérance osseuse.

Le déterminisme génétique des ergots multiples a été attribué au locus M (pour
multiple spurs) (Hutt, 1941), qui agit comme un dominant incomplet et serait
localisé sur le chromosome 2, entre le locus D (créte double) et le locus PO
(polydactylie). Mais aucune étude moléculaire n’a été publiée sur M.

Figure 5.9. Ergots multiples : patte de coq
présentant deux ergots développés,

avec un ergot vestigial au-dessus et au-dessous.
Ce coq est issu d’un croisement entre un pére
de race Sumatra M et une mére de race Ga Cua
(petit combattant de vitesse vietnamien).

© J.M. Vangansberg. |
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Les génes affectant la peau des doigts

Dactylose

Shoffner (1945) décrit une sclérose du derme des pieds des poussins. Normaux
a la naissance, les poussins ont les pieds qui deviennent durs, vitreux et légere-
ment enflés & 'age d’'une semaine. Pendant quelques semaines, une dermatose
se développe avec des gercures, voire une atrophie de I'extrémité des doigts, et
des escarres. Dans les cas les plus séveres, la guérison peut demander trois mois.
Somes (1980b) a démontré que ce phénotype est d’origine génétique et dépend
d’un gene autosomal récessif auquel il attribue le symbole DAC. Aucune étude
moléculaire n’a été publiée sur ce locus.

Autres anomalies héréditaires affectant la peau des doigts

Pour mémoire, d’autres anomalies héréditaires ont été identifiées, mais elles sont
tres rares et 1étales a des degrés variés. Aucune étude moléculaire n'a été réalisée.
On peut citer :

— une anomalie autosomale récessive, de symbole BF (pour blistered foot lethal),
associée 2 des ampoules du pied et 2 un raccourcissement du duvet (Somes,
19705 1980b) ;

— une anomalie autosomale récessive, de symbole DEHY (pour ichthyosis debhydrated
syndrome), associée a une hyperkératinisation de la peau (Abbott et Sawyer, 1974),
a une mortalité de 60 %, a un petit format et 2 une maturité sexuelle retardée
chez les survivants;

— la sclérodermie, une maladie auto-immune caractérisée par une fibrose de la
peau et d’organes internes (Somes, 1984). Elle est héréditaire, récessive et auto-
somale (symbole SD);

— la syndactylie, qui attache les doigts médians aux doigts extérieurs. Elle a
probablement une base héréditaire, mais plusieurs genes pourraient étre impliqués
(Hollander et Brumbaugh, 1969 ; Somes, 1990).
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le squelette ou la taille

La taille
Les nanismes autosomaux

Nanisme autosomal monogénique, locus ADW

Cette forme de nanisme a déterminisme autosomal récessif a été décrite en race
Leghorn Blanche (Cole, 2000). Les porteurs homozygotes montrent une réduction
de 30% du poids corporel visible a partir de I'age de 6 semaines. La ponte est
diminuée dans une moindre proportion (-13 %). Le locus a été localisé sur le chro-
mosome 1, a 'aide de marqueurs moléculaires (Ruyter-Spira ez al., 1998) contenant
plusieurs genes susceptibles d’affecter la croissance. Finalement, la mutation causale
a été identifiée vingt ans apres la localisation chromosomique, dans un géne dont
la fonction était mal connue chez le poulet. 1l sagit de 7MEM263, qui code pour
une protéine transmembranaire (Wu ez a/., 2018). Lallele *ADW est associé a une
substitution G433A qui crée un codon STOP. La quantité '’ ARN messager transcrit
reste normale, mais la protéine est raccourcie de 50 % et sa fonction est perdue.

Nanisme autosomal thyroidien

Lexistence d’un nanisme autosomal récessif lié & un déficit thyroidien a été décrite
des 1929 par Landauer et attribuée au locus 7D, dont la position chromosomique
demeure inconnue. La glande thyroide est envahie de tissu colloidal et n’est pas
fonctionnelle. A la différence du locus ADW, ce nanisme s observe plus jeune
(2-4 semaines) et n'est pas proportionné : le crine est large et haut par rapport a
sa longueur, les tarses sont particulierement raccourcis, et le sacrum, raccourci, se
retrouve haut placé, modifiant le port de la queue. Le déficit thyroidien entraine
une mortalité précoce, et aucun animal ne survit apreés 20 semaines d’age. On peut
donc considérer 7D comme une anomalie létale tardive. Lintérét de ce mutant
est de présenter une homologie avec le syndrome myxoedema infantilis, associé a
une hypothyroidie chez 'espece humaine (Landauer, 1929).

Nanisme autosomal de type ‘bantam’

Les éleveurs amateurs ont développé des variétés légeres de races ornementales,
on ajoute alors I'adjectif ‘bantam’ au nom de la race pour décrire cette variété.
Le poids corporel d’'une variété bantam est réduit d’environ 60 % par rapport
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a la variété normale de la méme race. La réduction étant identique pour toutes
les parties du corps, on peut dire que ce nanisme est proportionné. Ces oiseaux
sont en bonne santé et moins coliteux a élever en raison de leur consommation
alimentaire réduite. La bantamisation est le processus par lequel les éleveurs
obtiennent de nouvelles variétés bantam a partir de races ornementales de grande
taille, en les croisant avec des races de petit format (bantam). Cependant, aucun
locus mendélien n’a été proposé. Une large étude a été entreprise aux Pays-Bas
(Wu ez al., 2021) pour élucider le déterminisme génétique du caractere bantam
a partir d’un échantillonnage de 37 races ornementales réparties en 3 groupes :
les races bantam hollandaises (groupe 1), les variétés bantam de race Sebright
ou Java (groupe 2) et les races bantam d’origines variées, européennes ou d’Asie
du Sud-Est, issues de croisements récents (groupe 3). Il en ressort une grande
hétérogénéité génétique de ce phénotype.

Le séquengage du génome a révélé une signature de sélection sur le gene HMGA2
(chromosome 1) tres significative dans le groupe 1, modérée dans le groupe 2 mais
absente dans le groupe 3, chez lequel la signature de sélection la plus forte est
localisée sur le chromosome 4. Le séquencage a permis d’identifier une région
fortement associée au phénotype bantam dans le premier intron du gene HMGA2,
sur lequel 57 variants ont été détectés. De plus, le remplacement d’une base C par
une base A de la séquence de HMGA2 modifie le 2¢ acide aminé de la protéine,
avec le remplacement d’une sérine par une arginine. Toutefois, cette modification
n'entraine pas 2 elle seule la réduction de 60 % du poids corporel des animaux
bantam des groupes 1 et 2. Le gene HMGA2Z avait été un temps considéré comme
un gene candidat pour le locus ADW, étant donné sa localisation dans la région
candidate sur le chromosome 1. Il est intéressant de noter que ce gene est aussi
impliqué dans la régulation du développement musculaire chez la souris, et qu’il
stimule la multiplication des myoblastes.

Egalement dans les groupes 1 et 2, une association avec le gene PRDM16 a été
identifiée sur le chromosome 21, moins forte qu'avec HMGA2 mais significative.
Le séquengage a permis d’'identifier 27 variants dans PRDM 6.

En conclusion, méme si quelques régions chromosomiques sont associées au
phénotype bantam, aucun variant moléculaire n’est commun a tous les animaux
montrant ce phénotype, a la différence de 'association entre TMEM263 et le
nanisme autosomal. Tout se passe comme si la recherche d’animaux bantam par
les éleveurs avait conduit a échantillonner différents polymorphismes dans des
genes dispersés sur différents chromosomes, qui contribuent chacun a une part
de la variabilité de la taille, et donc du poids corporel. On est bien ici sur un
déterminisme polygénique. Seule certitude : aucun de ces genes n’est localisé sur
le chromosome Z.

Les nanismes liés au sexe

La premiére description d’un nanisme a déterminisme récessif lié au sexe date de
1949 par EB. Hutt, qui lui a donné le symbole DW (pour dwarf). Le phénotype
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ne s'observe pas avant I'dge de 8 semaines, et ce nanisme est disproportionné :
la réduction de la longueur des tarses est bien plus nette que la diminution du
poids corporel, qui atteint 30 %. Ainsi, il est possible de distinguer les animaux
nains d’apres la longueur des tarses des 6 semaines d’age. Les animaux nains sont
courts sur pattes et assez trapus, ce ne sont pas des miniatures comme peuvent
I'étre les animaux de phénotype bantam.

Deux alleles réduisant la taille ont été proposés : DW*DW et DW*B pour bantam.
Lallele DW*B n’a jamais pu étre confirmé sur le plan moléculaire, et on comprend
maintenant pourquoi : comme on ’a vu ci-dessus, aucune mutation liée au sexe
n'est impliquée dans les nanismes de type bantam.

Lallele *DW a été identifié dans différentes populations, et une mutation nouvelle
est apparue chez les filles d’'un coq du troupeau expérimental de I'Inra a Jouy-
en-Josas en 1959. Ce nanisme a fait 'objet d’études approfondies sur le plan des
performances de croissance, de reproduction, de comportement, complétées par
des études zootechniques et physiologiques (Guillaume, 1976). 11 a été utilisé
commercialement pour nanifier la mére du poulet de chair terminal, afin d’avoir
une mere plus légere et économe en aliments qui produisait des poussins a
croissance normale, étant donné le caractére récessif du nanisme (Mérat, 1984).
Leffet de la mutation sur le nombre d’ceufs était positif chez les lignées lourdes
(+ 3%), alors qu'il était négatif chez les lignées légeres (- 14 %). De méme pour
Iefficacité alimentaire, qui était améliorée de 37 % chez les naines lourdes, mais
de seulement 3 % chez les naines légeres. Une lignée maternelle nanifiée a alors
été développée et brevetée sous le nom de Vedette INRA. Les méres naines
faisaient aussi moins d’ceufs a doubles jaunes et moins d’ceufs anormaux, et leur
taux d’éclosion était bien meilleur que celui des reproductrices lourdes, pour un
méme nombre d’ceufs pondus.

La Vedette INRA a été utilisée dans le monde entier, et le géne du nanisme est
encore utilisé dans les lignées maternelles de certains poulets labels. Toutefois, il
est apparu que les cogs hétérozygotes porteurs de *DW étaient un peu plus légers,
en moyenne de 3%, que leurs fréres homozygotes normaux. Le déterminisme
n'est donc pas complétement récessif. Cette différence a fortement limicé l'uti-
lisation de la Vedette en Amérique du Nord, ol le marché pénalisait les males
un peu plus légers.

Lutilisation du nanisme pour la ponte a également été testée au moyen d’une
expérience de sélection sur la longueur des séries de ponte, en combinant le gene
DW avec le géne ‘cou nu’ VA, afin de valoriser la complémentarité entre ces deux
locus sur le poids d’ceuf, I'efficacité alimentaire et la thermotolérance (Chen ez al.,
2004). La réponse a la sélection a été tres significative et a montré qu'on pouvait
améliorer I'intensité de ponte de poules naines d’'un format moyen, c’est-a-dire
dont le poids adulte est supérieur a 1,6 kg.

Comme le chromosome Z porte de nombreuses mutations a effet morpho-
logique, il a été possible de déterminer la position du locus DW relativement au
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locus S (8 % de recombinaison), ce qui a permis d’étudier les effets de ce nanisme
avant '4ge de 8 semaines en utilisant des coqs porteurs hétérozygotes de I'allele
DW*DW et de 'alléle S*N (doré) sur un chromosome Z, et des alleles DW*IV et
S*S (argenté) sur I'autre chromosome Z. A 'exception de 8 % de recombinantes,
toutes les filles au plumage doré sont naines, et toutes les filles au plumage argenté
sont normales (figure 6.1).

Figure 6.1. A gauche, une poule naine hémizygote pour [alléle DW*DW, et a droite sa sceur normale
DW*N. © Jeannine Goacolou.

Sila meére accouplée au coq hétérozygote est également naine et dorée, on obtient
aussi des fils dorés nains et des fils argentés de taille normale, hétérozygotes
comme leur pére. Comme la couleur du plumage s'observe 4 partir de 14 jours
de développement embryonnaire, cette association a permis d’étudier les effets
physiologiques de I'allele *DW avant Iéclosion, et d’en faire un modele d’étude
pour le nanisme de type Laron chez 'humain. Ces travaux ont mis en évidence
un déficit en hormones thyroidiennes, principalement dt a une insuffisance de
conversion de 'hormone T4 en T3, la plus active, et un excés d’hormone de
croissance circulante avec un déficit du facteur de croissance IGF1 (Tixier-Boichard
et al., 1989), ce qui a conduit a proposer le géne du récepteur de '’hormone de
croissance (GHR) comme candidat pour le locus DW. La preuve en a été apportée
grice au développement des outils moléculaires, qui ont permis de détecter trois
variations différentes du géne GHR :

— une délétion de 1773 pb, présente chez la Vedette et toutes les lignées dérivées
(Burnside ez al., 1991; Agarwal ez al., 1994) ;

— une substitution créant un nouveau site d’épissage, trouvée dans une lignée de
poulets de chair (Huang ez al., 1993);

— une substitution non synonyme dans un domaine hautement conservé de la
protéine, trouvée dans une lignée Leghorn Blanche (Duriez ez al., 1993).

Il existe donc trois alléles différents, mais leur conséquence phénotypique est la
méme : le récepteur a ’hormone de croissance n'est pas fonctionnel, et tous les
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effets découlent de la. 1l existe peut-étre encore d’autres alléles, et il sera intéres-
sant de recenser tous les variants du géne GHR dans les projets de séquengage
du génome.

De fagon surprenante, une autre mutation de nanisme liée au sexe a été identifiée
au sein de la lignée expérimentale I’ INRAE issue de la poule Vedette (figure 6.2).
Elle ajoute son effet a celui de la mutation DW, conduisant a des animaux ‘ultra-
nains’ (UDW), qui ont des tarses extrémement courts (1-2 cm) mais sont viables
et fertiles. Lidentification moléculaire de la mutation causale est en cours.

T

Figure 6.2. Trois poules issues d’une méme lignée expérimentale d’INRAE : a droite une poule de
taille normale, a gauche une poule naine portant U’alléle *DW et au milieu une poule ‘ultra-naine’
portant *DW et le nouveau variant *UDW; cette poule aux tarses trés courts est debout, alors qu’elle
semble couchée. © G. Vasseur Delaitre.

Le raccourcissement des pattes

Phénotype a pattes courtes, locus CP

Ce caractere est autosomal dominant. Tres tot, il est proposé que les animaux
atteints soient hétérozygotes, ce qui est confirmé par la démonstration que 'homo-
zygote porteur n'est pas viable (Landauer et Dunn, 1930b). Le locus responsable,
CP (pour creeper), est trés proche du locus R (géne MINR?2) localisé sur le chromo-
some 7. Ce caractere est assez répandu malgré sa [étalité : races a pattes courtes
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en France, Scots Dumpy d’Ecosse, Creeper aux Etats-Unis et la plus célebre, la
Japonaise (Chabo ou Nagasaki; figure 6.3). Le déterminisme génétique est le
méme chez toutes ces races (Landauer, 1942).

=

Figure 6.3. Coq de race Chabo (anciennement Nagasaki) porteur hétérozygote de *CP.
© Jeannine Coacolou.

La mortalité de 'homozygote porteur (CP*CP/CP*CP) est importante dés la
1 semaine d’incubation et serait due & un défaut de développement du systeme
vasculaire. Les méres hétérozygotes CP*CP/CP*N montrent aussi une mortalité
embryonnaire plus élevée de 5 % par rapport a leurs sceurs normales CP*N/CP*N.
Enfin, les animaux hétérozygotes sont plus sensibles & une carence en vitamine D,
ce qui entraine du rachitisme.

Le déterminisme moléculaire a été élucidé en 2016 apres le séquengage du
génome d’une race chinoise a pattes courtes (Jin ez a/., 2016). Une délétion de
pres de 12 kb supprime le géne indian hedgehog (IHH) en entier. Lassociation
entre cette délétion et le phénotype ‘pattes courtes’ a été confirmée par Iétude
d’un ensemble de 511 individus issus d’une famille informative. Les hétérozygotes
montrent une réduction de la quantité de transcrits du géne /HH, la présence
d’un seul alléle normal ne suffisant pas pour assurer une croissance osseuse
normale. Chez 'espece humaine, un variant de ce gene a aussi été associé a un
raccourcissement des doigts (Lodder ez a/., 2008).

Phénotype Cornish létal, locus CL

Ce phénotype se caractérise par un raccourcissement et un épaississement des
pattes ainsi que par une téte courte et large; son déterminisme est autosomal
dominant et le symbole CL a été proposé (Hutt, 1949), mais sans localisation
chromosomique.

Les homozygotes porteurs CL*CL/CL*CL meurent en fin d’incubation, faute
de pouvoir casser la coquille de I'ceuf avec leur bec trop court et recourbé,
leurs pattes et leurs ailes sont treés courtes, leur crine est court et large avec des
yeux bombés. Ces embryons ont les pattes plus courtes que les CP*CP/CP*N,
mais beaucoup plus longues que les pattes des homozygotes CP*CP/CP*CP.



Principaux génes affectant le squelette ou la taille

Les croisements entre des porteurs hétérozygotes de *CP et des porteurs hétéro-
zygotes de *CL conduisent a un taux d’éclosion variant de 81% a 88 % des ceufs
fertiles incubés, ce qui est supérieur a ce qui serait attendu si *CP et *CL étaient
deux alléles du méme locus, car on aurait alors 25 % d’homozygotes létaux. Il y
aurait donc deux geénes différents, mais aucune étude moléculaire n’a été entreprise
a ce jour pour le confirmer.

Les principaux génes affectant les doigts

Les polydactylies

Polydactylie dominante, locus PO

Ce phénotype, décrit depuis 1927, se caractérise par I'apparition de doigts supplé-
mentaires (figure 6.4).

Figure 6.4. Patte de coq polydactyle; le pouce supplémentaire est ici attaché au pouce normal,
mais il peut aussi étre attaché directement au tarse au-dessus du pouce normal. © David Gourichon.

Son déterminisme est considéré comme autosomal dominant avec une expressivité
variable : les doigts surnuméraires sont observés sur un pied, il s'agit alors plus
souvent du gauche, ou sur les deux; ils peuvent étre directement reliés au tarse
ou apparaitre comme une duplication du pouce. Le pouce supplémentaire peut
comporter un nombre variable de phalanges. La température d’incubation des ceufs
peut modifier 'expression du phénotype polydactyle jusqu'a la supprimer, I'effet
étant encore plus net pour les porteurs hétérozygotes que pour les homozygotes

(Sturkie, 1943 ; Warren, 1944).
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La polydactylie est répandue et constitue une caractéristique de plusieurs races :
Dorking, Houdan, Faverolles, Malvoisine, Meusienne, Poule Soie, Sultane, etc.
Hutt (1949) pense que les sélectionneurs amateurs ont favorisé les types extrémes
avec cinq doigts  chaque patte.

Le locus PO a été localisé sur le chromosome 2, et deux alléles ont été proposés :
*PO pour la polydactylie commune et *POD pour duplicate polydactyly (Warren,
1941), qui, dans les cas extrémes, peut aller jusqu’au doublement des tarses avec
le pied complétement double, mais ces cas extrémes ne survivent généralement
pas. La présence d’'un doigt supplémentaire a l'aile est rarement observée avec

*PO, mais plus fréquente avec *POD.

La cartographie du locus PO dans un croisement informatif a confirmé la
localisation sur le chromosome 2, avec une pénétrance incompléte de 80 %
(Pitel ez al., 2000). La région candidate identifiée comprenait plusieurs genes
candidats tels que engrailed 2 (EN2) sonic hedgehog (SHH) et limb region 1
(LIMBRI). Létude moléculaire du géne LIMBRI a révélé un niveau élevé de
variation dans sa séquence codante (Huang ez al., 2006). La polydactylie de la
race chinoise Silkie a été associée & une seule mutation non synonyme (T1254C)
dans 'exon 16 de ce géne, mais cette mutation n'a pas été retrouvée dans d’autres
races polydactyles, comme la race Houdan. Le gene LIMBRI comprend une
grande région intronique de 1 Mb, ou zone d’activité polarisante régulatrice
(ZRS), qui régule I'expression du géne SHH dans le membre. Un SNP dans
cette région ZRS sest avéré complétement associé a une expression accrue
et prolongée de SHH dans les membres postérieurs d’animaux polydactyles,
entrainant la formation de doigts supplémentaires (Dunn ez al., 2011). Le geéne
SHH régule a son tour 'expression d’autres genes, qui se retrouvent aussi
anormalement exprimés.

Ainsi, la région ZRS joue un rdle déterminant dans la polydactylie chez le poulet.
Comme le SNP diagnostique de la race Silkie n’a pas été trouvé dans les races
européennes, on peut conclure que la polydactylie présente une hétérogénéité
génétique selon la race étudiée, mais ce phénotype reste associé au méme segment
chromosomique du chromosome 2 contenant le géne LIMBRI et sa région ZRS
(Zhang ez al., 2016).

Polydactylie récessive, locus PO2

Ce phénotype a été détecté a partir d’'un croisement F1 issu d’un coq Rhode
Island Red (a quatre doigts) avec des poules Leghorn Blanche (2 quatre doigts).
Le croisement du coq avec sept de ses filles a produit des animaux polydactyles
dans la descendance de quatre d’entre elles avec une proportion de 25 %, typique
d’un déterminisme autosomal récessif (Ibe et Mc Gibbon, 1980). Le symbole
PO2 (pour recessive polydactyly) a été attribué par Somes (1980b). Les animaux
PO2*PO2/PO2*PO2 présentent cinq doigts dans 22 % des cas et six doigts dans
31% des cas; dans 53 % des cas, le pouce normal est manquant, mais deux ou
trois doigts sont attachés plus haut sur le tarse. Le génotype homozygote pour
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*PO2 est semi-létal, car 41,7 % des homozygotes meurent : 25 % sont morts
en coquille, 16,7 % meurent avant la 6° semaine, et les survivants ont les pattes
déformées. Aucune étude moléculaire n’a été réalisée sur ce variant.

La brachydactylie

Ce phénotype se caractérise par un raccourcissement du doigt interne d’environ
10%. Au lieu des cinq phalanges habituelles au doigt externe avec 'ongle sur
la phalange proximale, 'animal peut présenter des phalanges plus courtes
ou méme absentes, le cas le plus extréme étant réduit 2 deux phalanges sans
ongle. Le symbole BY a été attribué par Hutt (1949), sans qu'une localisation
chromosomique ait pu étre déterminée.

La brachydactylie est souvent associée 4 'emplumement des doigts, et générale-
ment les pattes les plus emplumées sont celles ot 'effet de BY est le plus extréme.
Plusieurs auteurs pensaient qu'un des genes responsables de 'emplumement des
tarses et des doigts est le méme que BY; tandis que d’autres observations montraient
que le caractere BY pouvait se manifester sans plumes aux pattes. On a vu que
Iemplumement des pattes implique deux geénes, avec plusieurs combinaisons
alléliques possibles et une expressivité variable du phénotype. En conclusion, on
peut supposer que la brachydactylie soit due & un variant d’un des deux genes
associés au phénotype ‘tarses emplumés’, 7BX5 ou PITXI.

La colonne vertébrale

Labsence de queue a été étudiée dés 1906, et son déterminisme monogénique
dominant a été établi en 1909. Le symbole RP (pour rumpless) lui a été attribué
par Dunn et Landauer (1936). Ce phénotype est assez fréquent : Poule de Perse,
Combattant Anglais sans croupion, Araucana (figure 4.10), Drente sans crou-
pion, Sans-queue des Ardennes, Wallikiki, Sabot, etc. Le phénotype présente une
expressivité variable : la forme la plus sévere consiste en 'absence complete du
croupion, accompagnée de I'absence de plumes a la queue (rectrices et faucilles) et
de la glande uropygiale. Au niveau vertébral, cela se traduit par 14 ou 15 vertebres
sacrées soudées (au lieu de 16 chez la poule normale), aucune vertebre caudale
libre (au lieu de 5) et 2 vertebres soudées a la place du pygostyle (au lieu de 6).
Le type intermédiaire conserve quelques plumes a la queue (de 2 4 17) et parfois
une glande uropygiale rudimentaire, et correspond principalement a des animaux
hétérozygotes.

Lalléle *RPa une action sur la survie embryonnaire, les porteurs ayant une mortalité
supérieure de 5% entre le 17¢ et le 21° jour d’incubation. La fertilité est diminuée en
raison d’'une géne a 'accouplement, d’une part, parce que la queue aide au maintien
en équilibre du coq et, d’autre part, parce quen I'absence de rectrices les plumes
molles du coq ou de la poule ont tendance 2 faire obstacle au passage du sperme.
Laccouplement entre une poule normale et un coq porteur de *RP a une meilleure
fertilité qu'entre deux animaux porteurs de *RP, sauf si on coupe les plumes molles.

139




140

LES POULES

La race Araucana a été utilisée pour rechercher le mécanisme moléculaire pouvant
expliquer le phénotype RP. La comparaison du génome utilisant 40 oiseaux sans
croupion et 11 oiseaux a queue a montré une forte association entre le locus RP et
une région de 2,14 Mb sur le chromosome 2 (Noorai ez al., 2012). Cette région
comprend notamment deux génes homéoboites, /RXT et IRX2, qui jouent un rdle
central dans la préstructuration du développement. Deux SNP ont été associés a une
expression anormale de /RX1 et IRX2 (Freese et al., 2014), susceptible de perturber
le développement caudal. Toutefois, une étude plus récente (Guo ez al., 2023) a
proposé I'existence d’un nouveau gene, RUM, apres le reséquencage de la méme
région candidate identifiée sur le chromosome 2 et I'identification d’une délétion
de 4,2 kb complétement associée au phénotype. Le gene RUM ne s’exprime que
chez lembryon et régule I'expression du gene MSGNI impliqué dans le contrdle
de la formation et de la différenciation du mésoderme.

Lexistence d’'un 2° locus, RP2, a été supposée pour expliquer un phénotype
d’absence de croupion ot les vertebres caudales habituellement libres sont soudées
a un pygostyle rudimentaire, voire quelquefois absentes. Lalléle muté *RP2 aurait
un effet récessif. Le phénotype se développe dés les 4° et 5° jours du dévelop-
pement embryonnaire (Zuilling, 1945). Pour les mémes raisons mécaniques que
pour *RP, la fertilité en accouplement naturel est diminuée.

La téte

Des déformations de la téte (figure 6.5) sont associées a différentes anomalies déja
décrites. La présence d’une hernie céphalique est associée a la huppe (locus CR)
quand celle-ci est tres développée. En effet, la surexpression du gene HOXC10
responsable du phénotype huppé peut étre observée dans le tissu crinien au
13¢ jour du développement embryonnaire dans certaines races seulement.

Figure 6.5. Poussin montrant une bosse
sur la téte due a la présence

d’une ampoule céphalique.

© Christophe Rat.
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Défauts métaboliques déterminés
par des géenes uniques

L'épilepsie, locus EPI
Un syndrome d’épilepsie photosensible a été décrit dans la race Fayoumi des 1970
par Crawford, qui a mis en évidence un déterminisme monogénique autosomal
récessif (Crawford, 1970). Cette lignée a été utilisée comme modéle biomédical
au Canada, puis en France, pour I'étude de I'épilepsie photosensible humaine.

Les individus homozygotes sont atteints d’épilepsie réflexe photosensible et audio-
gene. Les crises générées consistent en des symptomes moteurs déclenchés par un
stimulus lumineux (14 éclairs/seconde) ou sonore et suivis de convulsions généralisées
et auto-entretenues. 1l a fallu attendre 2011 pour que le géne correspondant soit
identifié : sa localisation sur le microchromosome 25 limitait en effet la disponibi-
lité¢ des marqueurs moléculaires. Une fois sa position définie, I'analyse de la région
candidate a permis d’identifier une mutation dans le 2¢ intron du gene SV24 qui
code pour la glycoprotéine 2A de la vésicule synaptique. Cette mutation réduit
considérablement le niveau d’expression du gene SV24 chez les porteurs homo-
zygotes, ce qui provoque les troubles neurologiques (Douaud ez al., 2011). 1l existe
d’ailleurs un médicament antiépileptique chez '’homme qui cible la protéine codée
par SV2A et qui diminue les symptomes chez les poulets homozygotes.

Lanomalie de I’équilibre, locus LOCO

Le phénotype loco (fou, en espagnol) est un trouble congénital de la locomotion
chez les oiseaux. Il se traduit dés I'éclosion par un déséquilibre prononcé. Cette
déficience a été signalée chez la race de poule Barred Plymouth Rock (Knowlton,
1929). Le principal symptome de ce trouble locomoteur est un manque apparent de
controle des muscles du cou du poussin, entrainant I'incapacité de se tenir debout
ou de manger normalement. Les volailles atteintes de ce trouble se caractérisent
par une rétraction vers larriére presque continue de la téte et du cou (figure 7.1),
accompagnée de mouvements latéraux de la téte qui entrainent une perte d’équilibre.
Une région de 1 Mb du chromosome 12 a été associée a cette anomalie dans une
lignée de poules Rhode Island Red (Okumura ez a/., 2013). Cette région comporte
plusieurs génes, dont deux codant pour des canaux calciques qui sont susceptibles
d’affecter le fonctionnement neuronal, mais aucune mutation causale n'a été préci-
sément identifiée. Toutefois, les marqueurs moléculaires liés peuvent permettre de
tracer la présence de 'anomalie et de I'éliminer de cette lignée Rhode Island Red.
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Figure 7.1. A droite, poussin exprimant le phénotype loco avec la téte basculée en arriére, par
rapport au poussin de gauche, normal. © David Gourichon.

Lodeur de poisson dans les ceufs bruns, géne FM03

Lodeur des ceufs est liée a la synthese de substances odorantes provenant de certains
types d’aliments (notamment le tourteau de colza) ou du métabolisme endo-
gene dans I'oeuf. Les ceufs malodorants sont problématiques, car 'odeur déplait
fortement aux consommateurs. Lodeur de poisson est causée par 'accumulation
de triméthylamine (TMA) dans le jaune. Elle est produite par la fermentation
bactérienne de la choline au niveau de I'intestin gréle et du czcum de la pondeuse.
Puis le foie convertit la TMA, via 'enzyme triméthylamine oxydase, en un oxyde
de TMA sans odeur. Une alimentation riche en TMA ou en précurseurs de TMA,
comme la choline, la sinapine ou la bétaine, va favoriser ce phénomene qui a
surtout été observé chez les pondeuses a ceufs bruns.

Le gene responsable a été identifié comme étant le géne FAMO3, codant pour la
triméthylamine oxydase, localisé sur le chromosome 8 (Honkatukia ez 2/., 2005).
La variation est une substitution d’une base A par une base T, qui conduit a
modifier un acide aminé de la protéine qui est trés conservé et crucial pour la
fonction du geéne. Les poules portant ce variant de FAO3 ne produisent pas assez
de triméthylamine oxydase pour dégrader la TMA, qui peut alors s'accumuler
dans le jaune avec pour conséquence une odeur de poisson de I'ceuf. Un brevet a
été déposé sur le test diagnostique de la mutation par le sélectionneur Lohmann
qui avait financé cette étude. On peut noter qu'une variation similaire du géne
homologue FMO3 existe chez la caille (Mo ez al., 2013) et la vache laitiere, chez
laquelle elle entraine une odeur de poisson du lait.
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La goutte

Une sélection divergente sur des poussins de race Fayoumi 4gés de 5 jours, nourris
avec un régime alimentaire composé de 40 % de protéines brutes jusqu’a 'age de
14 jours, a été mise en ceuvre pour détecter les anomalies induites par un régime
alimentaire hyperprotéique. Cette sélection a permis de distinguer un groupe
normal et un groupe anormal présentant une goutte articulaire et une inanition.
Le taux d’incidence d’anomalies dans la lignée goutteuse a atteint 100 %, et celui
dans la lignée non goutteuse était de 5,8 % apres la 2° génération. Les résultats d'un
croisement réciproque entre les deux lignées ont permis de conclure que la goutte
est un caractere a déterminisme monogénique autosomal récessif (Komiyama
et al., 1977). Toutefois, le gene responsable n'a pas été localisé.

Une autre expérience de sélection sur 'uricémie et la goutte articulaire a produit,
au bout de 10 générations, une lignée haute qui se caractérise par une multi-
plication par trois du taux plasmatique d’acide urique par rapport a la lignée
témoin, malgré un régime alimentaire contenant un niveau normal de protéines.
La restriction du niveau de protéines dans I'alimentation retarde ou prévient le
développement de la goutte articulaire chez les sujets matures méles de la lignée
haute. Les résultats suggérent que relativement peu de génes sont responsables
du défaut de transport rénal de I'acide urique, qui est a l'origine de I'uricémie et
de la goutte. Ces lignées haute et basse dans un contexte de nanisme lié au sexe
(DW*DW) ont été proposées comme un modele animal pour I'étude expérimentale
de la goutte chez 'homme (Cole et Austic, 1980).

Le diabéte insipide, locus DI

En 1968, une lignée consanguine de poulets de 'université de Pennsylvanie, Etats-
Unis, est décrite comme exprimant un diabéte insipide héréditaire (Dunson et
Buss, 1968). Ce défaut se caractérise par une augmentation de la quantité d’eau
bue, soit un syndrome de polydipsie, et des déjections treés liquides. Il est transmis
selon un mode autosomal récessif, attribué au locus DI par E. G. Buss. Des études
physiologiques ont démontré que 'administration d’hormone antidiurétique
(ADH), ou arginine-vasopressine, pouvait corriger la polydipsie dans cette lignée
de poulets (Raffel ez al., 1976). D’autres essais ont montré que des extraits de la
neurohypophyse de poulets polydipsiques avaient un effet biologique plus faible
que ceux de poulets normaux, mais pas totalement nul. Les auteurs ont conclu que
laction de 'hormone antidiurétique était diminuée. Il pourrait sagir soit d’une
insuffisance de sécrétion, soit de la sécrétion d’'une hormone non fonctionnelle.
Aucune étude moléculaire n’est venue compléter ces observations chez le poulet.

Une lignée de cailles présentant un phénotype analogue (polyurie-polydipsie trans-
mise selon un mode autosomal récessif) a été développée 3 INRAE (Minvielle
et al., 2007). Les cailles atteintes avaient le méme niveau de performance que les
cailles normales, a 'exception d’une augmentation de la consommation résiduelle
alimentaire. Uétude de la synthése ’ADH n’a pas montré de différence significative
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de quantité circulante et ’ARN messager entre les animaux atteints ou sains.
Toutefois, la synthese de TADH répondait bien a une privation d’eau. Il est donc
possible que le phénotype DI soit dii 2 la production d'une ADH non fonctionnelle
plutdt qu'a un défaut de synthese. Si 'anomalie se situait au niveau du rein, aucun

effet de 'administration d’ADH n’a été observé par Raffel ez al. (1976).

Cette lignée est intéressante en tant que modele de laboratoire, mais le phénotype
polydipsie peut aussi étre rencontré dans des populations commerciales. Il est
alors contre-sélectionné, mais pourrait constituer un avantage en conditions
chaudes, en limitant le stress de chaleur grace a I'absorption excessive d’eau chez
les poules homozygotes pour *DI, comme I'ont montré Obeidah ez al. (1977).

Le vitiligo

Le vitiligo est une maladie auto-immune qui se caractérise par une décoloration
progressive des phanéres et de la peau;; elle est notamment décrite chez 'homme.
Il existe un modéle aviaire de cette maladie, la lignée Smyth, ou SL (Smyth,
1989). Cette lignée présente un défaut de structure des mélanosomes qui les rend
apparemment plus sensibles & une réaction auto-immune. LCanalyse histologique
des plumes en développement de la lignée SL montre, par rapport au témoin,
une infiltration importante par des lymphocytes T qui seraient responsables de la
destruction des mélanocytes par une réaction auto-immune a médiation cellulaire
(Erf e al., 1995). Des études moléculaires par reséquengage du génome ont été
conduites pour identifier les génes dont I'expression était modifiée chez le modele
SL par rapport & un témoin normal. Plusieurs génes ont été identifiés, mais la
base génétique du défaut initial de structure des mélanocytes n'a pas encore été
identifiée avec certitude (Jang ez al., 2014).

L’absence d’ovulation, le locus RO

Une mutation spontanée a été décrite en 1974 dans une lignée Leghorn Blanche,
caractérisée par une forte concentration du plasma en lipides et une absence
d’ovulation, d’ott son symbole RO (pour restricted ovulator) (Ho et al., 1974).
Le déterminisme étant lié au sexe, seuls des cogs porteurs hétérozygotes peuvent
maintenir la mutation. Des études physiologiques ont montré une incapacité de
ovaire a déposer des lipides dans 'ovocyte, ce qui a guidé les recherches vers les
récepteurs de lipoprotéines, les protéines transporteuses de lipides. La mutation
a été précisément identifiée vingt ans plus tard, comme étant une susbstitution
non synonyme dans le géne VLDLR codant pour le récepteur aux lipoprotéines
de trés faible densité. La conséquence est le remplacement d’une cystéine par une
sérine en position 682 de la protéine, qui modifie la structure de la protéine et
la rend non fonctionnelle (Bujo ez a/., 1995). Cette lignée constitue un modele
d’étude de la reproduction femelle chez les oiseaux (Elkin ez al., 2012).



Conclusion

La connaissance du génome et la puissance des outils moléculaires et bio-
informatiques associés ont permis d’identifier les mécanismes sous-jacents a de
nombreux phénotypes d’importance historique pour la génétique mendélienne
et pour la constitution des races de poules, si appréciées des éleveurs et du grand
public, pour leurs caractéristiques esthétiques, mais aussi, dans certains cas, pour
leur intérét économique. Lanalyse de la diversité visible chez la poule illustre
donc parfaitement I'évolution de la génétique, depuis les concepts fondateurs
des lois de Mendel jusqu’a I'analyse fine des mécanismes moléculaires, sur plus
d’un siecle de travaux de recherche.

La liste des locus identifiés par la génétique mendélienne pour lesquels le géne
responsable a été identifié au niveau moléculaire est récapitulée en annexe 2
pour les phénotypes de coloration & déterminisme monogénique, et en annexe 3
pour les anomalies morphologiques. On voit que la nature moléculaire de
35 locus mendéliens a été identifiée, en comptant 15 locus de coloration,
17 locus a effet morphologique et 3 anomalies métaboliques. Lidentification
des geénes impliqués permet bien souvent d’accéder a des voies métaboliques
complexes conduisant jusquau phénotype. Ainsi, un seul géne peut affecter de
fagon majeure un phénotype complexe, comme la croissance ou la reproduction.
Certaines mutations se révelent des modéles intéressants, voire uniques, pour la
biologie du développement ou la médecine humaine. Lanalyse des mécanismes
montre que les anomalies morphologiques sont plus souvent associées a une
modification de I'expression d’'un géne qu'a une modification de la structure
de la protéine codée par ce gene. Lexpression peut étre réduite ou augmentée,
avoir lieu 2 un moment différent ou dans un tissu différent par rapport a ce
qui est observé chez le témoin normal. En ce qui concerne les phénotypes de
coloration, la modification de la protéine est rencontrée un peu plus souvent
que la modification de 'expression du geéne. Sur le strict plan génomique, 18 des
35 locus mendéliens correspondent a des variants de structure du génome, ce
qui montre que la seule recherche des anomalies dans la région codante des
genes est insuffisante pour entreprendre 'identification du mécanisme impliqué.
De plus, les remaniements observés révelent parfois des scénarios improbables,
tels qu'une translocation chromosomique ou un enchainement d’événements de
duplication et délétion. On voit bien que le génome est une entité dynamique,
ce qui constitue la base de I'évolution.

La possibilité de développer des tests moléculaires de diagnostic est une avancée
importante pour les éleveurs, car elle leur permet d’identifier des animaux porteurs
d’une anomalie sans avoir besoin de pratiquer un test sur descendance, ce qui
représente un gain de temps et d’argent. Actuellement, dix tests sont décrits
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dans la littérature, mais ils ne sont pas mis en ceuvre en routine. Dans certains
cas, seul le séquencage du gene peut apporter toutes les informations, comme
pour le locus E/MCIR.

Lidentification de ces genes et 'analyse fine de leur mécanisme d’action repose
aussi sur la possibilité de maintenir des animaux porteurs dans des conditions
expérimentales, afin de pouvoir réaliser des prélévements biologiques & un stade
pertinent de développement et d’effectuer un phénotypage précis des différents
phénotypes. La réserve de génes du Laboratoire de génétique factorielle de I'Inra,
mentionnée dans la premicre édition de cet ouvrage, a ainsi pu étre maintenue
pendant plus de vingt ans et a permis d’étudier les bases moléculaires de nombreux
locus identifiés par la génétique mendélienne, tels que DW, NA, PO, R, B D, C, B,
S, CHOC, LAV, IG ou E. Mais elle a d& étre drastiquement réduite depuis 2023 en
raison des exigences réglementaires, qui engendrent une augmentation des cofits et
une réorganisation des batiments quUINRAE n’a pas été en mesure de réaliser dans
les délais demandés. De ce fait, les études fondamentales sur des phénotypes non
encore élucidés deviennent de plus en plus difficiles en France, mais continuent
a se développer en Chine, ou les installations expérimentales existent toujours et
permettent des études génomiques et phénotypiques a grande échelle.

Afin de maintenir la capacité d’accéder a ces modeles génétiques pour d’autres
recherches, de la semence de cogs porteurs de plusieurs mutations a été congelée
(Blesbois et al., 2007) et déposée a la Cryobanque nationale’. Lutilisation de ces
doses pourrait permettre de produire un petit nombre d’animaux de phénotypes
choisis. De méme, des collections ’ADN de référence sont conservées au centre
de ressources biologiques @BRIDGe d’'INRAE 4 Jouy-en-Josas®.

Car lhistoire n’est pas terminée, il reste encore quelques locus importants
dont la nature moléculaire reste a élucider, tels que CO, BLUE, CHA ou MH.
La recherche continue.

? https://www.cryobanque.org/
# https://abridge.inrae. fr/fr/


https://www.cryobanque.org/
https://abridge.inrae.fr/fr/

Annexe 1

Correspondance entre l’ancienne et la nouvelle nomenclature pour quelques exemples de locus.

Symbole Ancienne dénomination Effet Nouvelle dénomination
du locus des alleles phénotypique des alleles
B B Barrure liée au sexe B*BI ou B*B2
B Dilution liée au sexe B*B0
b* Non barré (sauvage) B*N
BL Bl Bleu BL*BL
bl* Sauvage BL*N
C c Blanc récessif c*C
c* Blanc a ceil rouge C*RE
I Albinos C*A
Ct Coloré (sauvage) C*N
CHA cha Charbonneux CHA*CHA
Cha* Sauvage CHA*N
cO Co Noir restreint CcO*CO
(type herminé)
co” Sauvage CO*N
DB Db Noir restreint DB*DB
db* Sauvage DB*N
E E Noir étendu EXE
ER Noir type bouleau E*R
et Froment dominant E*WH
e Sauvage E*N
e Brun E*B
e Moucheté E*S
ebe Buttercup E*BC
e’ Froment récessif EXY
LAV lav Lavande LAV*LAV
Lav* Non dilué (sauvage) LAV*N
MO mopi Bariolé MO*PI
mo Caillouté MO*MO
Mo* Non tacheté (sauvage) MO*N
S S Argenté S*S
s" Doré (sauvage) S*N
st Albinos imparfait S*AL
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Annexe 2

Bases moléculaires des phénotypes de coloration a déterminisme monogénique chez le poulet :
symbole du locus ou de U'alléle en génétique mendélienne, symbole du gene, variation moléculaire

et conséquence sur la fonction du géne.

Locus, allele Gene Variation moléculaire Effet fonctionnel
B (*B1, *B2) CDKN2A SNP non synonyme Protéine modifiée
avec SNP régulateurs et expression différente
B*B0 (dilution extréme CDKN2A SNP régulateurs Expression différente
liée au sexe)

crC TYR Insertion rétrovirale Protéine modifiée
C*A TYR Délétion Protéine modifiée
CHOC TYRP1 SNP non synonyme Protéine modifiée
DB SOX10 Délétion Expression réduite
E MCIR Multiples substitutions Protéine modifiée

FM EDN3 Duplication/délétion Expression différente

HF CYPI9A1 Insertion rétrovirale Expression différente
7 PMEL Insertions, délétion Protéine modifiée

D CDKN2A Délétion/insertion Expression différente
G COMTDI Insertion Perte de fonction
LAV MLPH SNP non synonyme Protéine modifiée

ML GJAS Insertion/délétion Expression différente
MO, MOPI EDNRB2 SNP non synonyme Protéine modifiée
S SLC45A2 SNP non synonyme Protéine modifiée
S*AL SLC45A2 SNP cadre de lecture Protéine absente

W (peau jaune) BCO2 SNP régulateur Expression différente




Annexe 3

Bases moléculaires des défauts morphologiques a déterminisme monogénique chez le poulet : symbole
du locus en génétique mendélienne, symbole du gene, variation moléculaire et conséquence sur la

fonction du géne.

Locus Géne Variation moléculaire Effet fonctionnel
ADW TMEM263 SNP non synonyme Protéine modifiée
cP IHH Délétion Expression différente
CR HOXCI0 Duplication et substitutions Expression différente
D EOMES Duplication Expression différente
DW GHR Délétion ou substitutions Protéine modifiée
ET TXNRD2 Délétion Protéine modifiée
F KRT75 Délétion Protéine modifiée
H PDSS2 SNP non synonyme Expression différente
K PRLR Duplication et délétion Protéine modifiée
et expression différente
MB HOXBS8 Duplications Expression différente
NA BMPI2 Translocation chromosomique Expression différente
P SOX5 CNV (répétitions en tandem) Expression différente
PO LIMBRI-ZRS SNP non synonyme Expression différente
SNP régulateur
Pl PITXI et TBX5 SNP non synonyme et délétion Expression différente
R MNR2 Inversion Expression différente
RP IRX1/IRX2RUM SNP régulateur Expression différente
Délétion
SC FGF20 SNP codon STOP prématuré Protéine absente
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Glossaire

ADN (acide désoxyribonucléique). Principal composant des chromosomes présents dans le

noyau des cellules. C'est le support moléculaire de I'information génétique, constituée de quatre
bases azotées, A, C, G et T.

Allele. Etat que peut prendre un géne et qui détermine I'une des formes possibles du caractére
codé par ce géne.

Appareil de Golgi. Organite cellulaire situé a proximité du réticulum endoplasmique et du noyau.
Il stocke les protéines et les lipides produits par le réticulum, les modifie grice a I'action d’enzymes,
les trie et les transporte dans le milieu intra- ou extracellulaire jusqu'a leur destination finale.

ARN (acide ribonucléique). CARNm (pour ARN messager) est produit par transcription de
’ADN et ensuite traduit en une séquence d’acides aminés qui formera une protéine. Notons
que certains ARN ne sont pas traduits en protéines. Ce sont les ARN non codants et ils ont un
r0le régulateur de 'expression d’autres génes.

Autosome. Chromosome non déterminant du sexe (chez la poule, il y a 38 paires d’autosomes).

Centimorgan (cM). Unité de mesure de la distance génétique entre les locus correspondant a
un taux de recombinaison de 1%. Avec 10 & 15% de recombinaisons entre deux locus, on peut
supposer que le taux de recombinaisons multiples est faible, et dans ce cas le taux de recombi-
naison égale la distance entre les locus, exprimée en centimorgans. Au-dela de 15 %, le taux de
recombinaisons multiples n’est plus négligeable. Dans ce cas, il faut des génes intermédiaires
séparés par moins de 15cM pour évaluer précisément la distance.

Centromere. Site d’assemblage d’'un complexe protéique de microtubules, nommé «kinétochore»,
qui permet I'attachement et les mouvements des chromosomes le long du fuseau mitotique sans
perte d’intégrité, de fagon a ce qu'une copie de chaque chromosome soit exactement transmise
a chaque cellule fille.

Cytosquelette. Réseau de protéines dans le cytoplasme de toute cellule. Il regroupe des protéines
q p ytop. group p
polymérisées en fibre, des protéines de liaison et des protéines motrices.

Dominant. Se dit d’un allele dont la présence d’un seul exemplaire modifie le phénotype. Dans
ce cas, le génotype hétérozygote produit le méme phénotype que le génotype homozygote.

Espece. Ensemble des individus capables de se reproduire entre eux et dont les descendants sont
fertiles et de mémes caractéristiques morphologiques.

Eucaryote. Se dit d’une cellule pourvue d’'un noyau individualisé par une enveloppe nucléaire
et contenant la chromatine, visible sous forme de chromosomes lors de la division cellulaire.

F1. Produit de premiére génération résultant d’un croisement.
F2. Produit de deuxieme génération résultant de la reproduction d’animaux F1 entre eux.

Gamete. Cellule reproductrice haploide (possédant # chromosomes) susceptible, en s'unissant a
une cellule similaire produite par I'autre sexe, de produire un zygote (ou ceuf) a 272 chromosomes.
Les gameétes méles sont les spermatozoides, les gametes femelles sont les ovules.

Gene. Unité nucléotidique biologique de 'hérédité qui occupe une place déterminée et fixe
(locus) sur un chromosome. Un gene est un segment ¢’ ADN qui comprend la séquence codant
pour une protéine, et les séquences qui en régulent lexpression. Une modification d’une de ces
séquences se traduit par I'apparition d’une nouvelle forme allélique du gene.



Glossaire

Génotype. Ensemble des caracteres génétiques d’un individu. Son expression dans un environ-
nement donné conduit au phénotype.

Génome. Ensemble de 'information héréditaire contenue dans la cellule avec le noyau (ADN)
et les mitochondries (ADNmt).

Hémizygote. Se dit d’'un géne ou d’'un alléle porté sur le chromosome Z de la poule, et qui de
ce fait n'est présent qu'a un exemplaire dans le noyau a 27 chromosomes.

Hétérozygote. Se dit d'un gene présent sous deux formes alléliques différentes & un locus sur les
deux chromosomes de la paire.

Homozygote. Se dit d’'un géne présent sous la méme forme allélique sur les deux chromosomes
formant une paire.

Létal. Se dit d’'un caractére héréditaire qui entraine la mort prématurée. Lorsqu’une fraction des
individus survit, on patle de sublétalité. Leffet Iétal d’'un géne est généralement récessif et nécessite
I’homozygotie de allele létal, méme si celui-ci peut se comporter comme un alléle dominant
pour un autre effet (pléiotropie). Par exemple, le génotype CP*P/CP*N donne des pattes courtes.
Lignée. Ensemble d’individus plus ou moins apparentés d’'une méme population reproduite
sans apport extérieur et d’'une grande homogénéité phénotypique et génétique. Les animaux
d’une lignée sont plus homogenes que les animaux de la race. On peut également employer le
terme de souche.

Locus. Place occupée par un géne sous une de ses formes alléliques sur un chromosome déterminé.
Un geéne donné est situé & un emplacement sur un chromosome, c’est son locus. Désormais, la
position d’'un gene est donnée par sa position dans la séquence du génome en nombre de bases
nucléotidiques.

Lysosome. Organite cellulaire contenant des enzymes qui dégradent la plupart des macro-
molécules biologiques.

Mitochondrie. Organite cellulaire possédant toutes les caractéristiques d’'un organisme proca-
ryote, entouré d’'une double membrane, contenant TADN mitochondrial transmis par la mere
au descendant, et jouant le rdle d’une centrale énergétique pour la cellule.

Mutation. Modification du code génétique au niveau de TADN qui, lorsqu’elle se produit dans
la lignée germinale (germen), se traduit par le changement héréditaire d’un caractére. Pour étre
observée, une mutation doit étre viable ou permettre au moins a l'individu porteur de vivre
suffisamment longtemps pour I'exprimer. Les mutations sont donc & l'origine de nombreuses
formes alléliques de genes et contribuent  la diversité génétique.

Phénotype. Expression visible du génotype dans un environnement (milieu) donné.

Race. Subdivision d’une espéce dont les individus ont en commun une part importante de leur
génotype et dont l'expression phénotypique permet de la distinguer des autres races de la méme
espece. Le phénotype de la race correspond a son standard. Une race peut comporter plusieurs
lignées ou plusieurs variétés.

Récessif. Se dit d’un allele ne pouvant modifier le phénotype qu'a I'état homozygote.

Réticulum endoplasmique. Compartiment de la cellule ot se déroule la fabrication des protéines

et des lipides.

Rétrocroisement, ou croisement en retour (ou back-cross). Technique consistant & accoupler
des animaux issus d’'un croisement de premiére génération (F1) entre deux races avec des repro-
ducteurs appartenant a I'une ou 4 l'autre de ces races.

Séquences rétrovirales endogénes. ADN d’origine virale qui s'est intégré 3 TADN nucléaire
d’un individu ou d’une espéce, et qui de ce fait est transmis d’'une génération a l'autre comme
le reste du génome.
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Index des locus
par ordre alphabétique des symboles

ADW, 131
AS, 129
B, 82

BL, 79

G, 61

CB, 81
CHA, 76
CHOC, 78
CL, 136
CO, 73
CP, 135
CR, 108
D, 129
DAC, 130
DB, 77
DI, 143
DW, 133
E, 66
EPI, 141

ET, 111
F, 114
FM, 54
FM03, 142
G, 58

H, 114
HF, 115
1, 62

ID, 53
1G, 80

K, 105
LAV, 81
LOCO, 141
M, 129
MB, 109
MH, 77
ML, 75
MO, 84
NA, 99

0, 94
P, 119
PG, 86
PK, 80
PO, 138
PO2, 138
PTI, 103
R, 121
RO, 144
RP, 139
S, 63
SC, 97
7, 107
U, 127
VH, 104
W, 55
Y, 57
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Couleur du plumage, forme de la créte, taille de l'individu ou encore teinte
de la coquille d'ceuf... Dés le début du xxe siecle, des scientifiques ont
identifiés les genes a effets majeurs responsables des caractéres visibles
qui définissent les différentes races de poules. En 2004, le séquencage du
génome de la poule a de nouveau révolutionné l'étude de la domestication
et de la diversité génétique des races, permettant de reconstituer leur
histoire et de déterminer précisément les genes responsables des
caractéres visibles. Aujourd’hui, des tests de diagnostic moléculaire
peuvent également étre proposés pour faciliter Uinterprétation des
phénotypes, notamment dans le cas de croisements.

Inspiré du livre de Gérard Coquerelle (Les poules. Diversité génétique visible,
Inra, 2000), cet ouvrage revisite la diversité génétique visible des poules
en intégrant les nouvelles connaissances apportées par la génétique
moléculaire et aborde les mécanismes conduisant aux variations observées
et a certains défauts métaboliques. Il présente les principes fondamentaux
de la génétique mendélienne, explique par des schémas pédagogiques les
interactions entre les génes eux-mémes ou avec le milieu, et décrit plus de
30 genes manipulés par les éleveurs depuis le début de la domestication
des poules.

Ce livre s'adresse aux éleveurs amateurs ou industriels, aux enseignants
en lycée général ou agricole et aux chercheurs intéressés par la génétique
comparée entre oiseaux et mammiferes.

Micheéle Tixier-Boichard est directrice de recherche a INRAE. Ses travaux en génétique
avicole, commencés au laboratoire de Génétique factorielle, ont trés tot intégré les
approches moléculaires. Elle préside le conseil de la Cryobanque nationale et a mis en
place un réseau de centres de ressources biologiques sur les animaux domestiques, qui
concerne notamment les races de poules.

Gérard Coquerelle (préfacier) a effectué toute sa carriére d'ingénieur en génétique
avicole a l'lnra et a travaillé dans l'élevage expérimental ou a été découvert le géne de
nanisme qui ménera a la poule Vedette. Lui-méme éleveur de poules de races locales, il
a acquis une expertise unique dans l'analyse de la diversité morphologique des poules,
qu’il a transmise aux auteurs de ce nouvel ouvrage.
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